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Abstract

Orphanet ist ein internationales Konsortium mit 40 Partnerlandern. Orphanet betreibt ein Referenzportal
zu seltenen Krankheiten und zu Medikamenten fir seltene Krankheiten (Orphan Drugs) unter der Adres-
se «www.orpha.net». Ziel der Zusammenarbeit dieses Konsortiums ist, die Diagnose, die Versorgung und
die Behandlung seltener Krankheiten zu verbessern. Zu diesem Zweck sammelt Orphanet Informationen
zu seltenen Krankheiten und Orphan Drugs und stellt diese auf orpha.net zur Verfigung.

Die Schweiz ist mit «<Orphanet Schweiz» am Konsortium Orphanet beteiligt. Orphanet Schweiz arbeitet
darauf hin, dass die Therapieangebote zu seltenen Krankheiten und Orphan Drugs in der Schweiz mdg-
lichst vollstandig erfasst und an das Referenzportal weitergeleitet werden. Orphanet Schweiz betreibt
die landerspezifische Seite «www.orphanet.ch».

Eine externe Evaluation sollte aus Schweizer Sicht Orphanet, das Portal orpha.net und die landerspezifi-
sche Internetseite orphanet.ch beurteilen. Zu prifen waren die Ausgestaltung und Organisation von Or-
phanet, die Klarung von Fragen in Bezug auf Finanzierung und Betrieb, die Beurteilung der Inhalte und
der Nutzung von orpha.net und orphanet.ch sowie das Aufzeigen von Optimierungspotenzialen.

Die Analyse stitzt sich auf Dokumente, Interviews und Kontextanalysen (Arbeitsbeobachtungen) mit aus-
gewahlten Interessensvertretenden von Organisationen im Bereich der seltenen Krankheiten sowie Pati-
enten oder ihren Angehdrigen. Mit einer Online-Befragung mit 29 Antwortenden sowie mit der Diskussi-
on maglicher Losungsansatze mit ausgewahlten Vertretern aus der Projektorganisation wurde die Eva-
luation vervollstandigt.

In der Evaluation sprechen sich die befragten Personen ohne Gegenstimmen fir eine weiterbestehende
Zusammenarbeit der Schweiz mit dem internationalen Konsortium Orphanet aus. Bindeglied zum inter-
nationalen Konsortium soll weiterhin die aktuelle Landeskoordinatorin sein.

Bezlglich Betrieb und Aufwand kommt die Evaluation zum Schluss, dass die Validierung der Informatio-
nen fur Orphanet Schweiz unnétig aufwandig ist. Komplizierte Tools und Arbeitsprozesse, die durch die
internationale Organisation Orphanet vorgegeben sind, erschweren die Arbeit. Die Inhalte von orpha.net
und ophanet.ch betreffend, beméangeln Interessensvertreter die fehlende Abdeckung der Therapieange-
bote zu seltenen Krankheiten in der Schweiz, vor allem in der Deutschschweiz und der italienischen
Schweiz. Als schwierig und wenig benutzerfreundlich wird die Suche nach Informationen auf dem Portal
orpha.net beurteilt. Auch werden nicht alle vom internationalen Konsortium definierten Zielgruppen mit
Orphanet erreicht: Patienten und ihre Angehorigen finden nur sehr umstandlich die Informationen auf
dem Portal orpha.net. Die Finanzierung von Orphanet Schweiz wurde bisher durch die Kantone, die GDK
und private Stiftungen sichergestellt.

Das Evaluationsteam empfiehlt: Die Schweiz soll in Zukunft beim internationalen Konsortium Orphanet
teilnehmen und die Organisation Orphanet Schweiz in Genf von Bund und Kantonen anerkannt werden.
Aufbauend auf bestehenden Strukturen sind Informationsgewinnungszentren und vereinfachte Informa-
tionsseiten fir Patienten zu schaffen, mit dem Ziel mehr Therapieangebote in Orphanet abzubilden und
die Zielgruppe der Patienten zu starken. Die Benutzerfreundlichkeit von orpha.net muss erhoht werden,
wie auch die Optimierung des Prozesses der Datenvalidierung und der Verringerung des Aufwands fir
die Internetseite Orphanet.ch.
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Executive summary

Einleitung

Weltweit gibt es etwa 300 Millionen Menschen, die an einer seltenen Krankheit leiden. In der Schweiz
betrifft es schatzungsweise 580°000 Menschen. Seltene Krankheiten sind Krankheiten, an denen weniger
als 5 von 10°000 Personen erkrankt sind. Bis heute sind 7°000 solcher, meistens genetisch bedingter
Krankheiten bekannt. «Orphan Drugs» sind Medikamente, die verwendet werden, um diese seltenen
Krankheiten zu behandeln.

Das aus 40 Partnerlandern bestehende Konsortium «Orphanet» hat zum Ziel, die Diagnose, die Versor-
gung und die Behandlung seltener Krankheiten zu verbessern. Das Referenzportal von Orphanet sam-
melt Informationen zu seltenen Krankheiten und Orphan Drugs, aber auch zu Expertenzentren, Diagno-
selabors, zu Forschung und klinischen Studien, zu Patientenorganisationen und schliesslich zu Fachleu-
ten und Einrichtungen.

Orphanet unterhalt ein Internetportal zu seltenen Krankheiten und Orphan Drugs namens «orpha.net».
Die Datensammlung wird online zur Verfigung gestellt.

Des Weiteren gibt es Landerorganisationen, wie «Orphanet Schweiz», die im nationalen Kontext die In-
formationen zusammentragen, valideren und landerspezifische Informationsseiten betreiben. In der
Schweiz handelt es sich um «Orphanet Schweiz», das den Universitatsspitalern Genf angegliedert ist.
Orphanet Schweiz betreibt die Informationsseite «orphanet.ch».

Das Bundesamt fur Gesundheit (BAG) und die Schweizerische Konferenz der kantonalen Gesundheitsdi-
rektorinnen und -direktoren (GDK) beauftragte Die Ergonomen Usability AG eine formative Evaluation
von Orphanet Schweiz durchzufihren.

Fragestellung

Der Gegenstand der formativen Evaluation ist Orphanet, dazu gehort das internationale Portal orpha.net
und die Schweizer Seite orphanet.ch. Die Evaluation fokussiert aus Sicht der Schweizer Perso-
nen/Organisationen mit Blick zurlck auf Organisation, Ausgestaltung, Finanzierung, sowie Inhalte und
Nutzung des Orphanet und mit Blick nach vorne auf Optimierungspotenzial von Orphanet. In der Evalua-
tion wird auch der politische Rahmen, insbesondere das Nationale Konzept seltene Krankheiten, mitbe-
rdcksichtigt.

Die Hauptfragen der formativen Evaluation waren:

= Wie ist Orphanet ausgestaltet und organisiert?
= Wie wird Orphanet in Bezug auf Finanzierung, Betrieb, Inhalt und der Nutzung beurteilt?
= Was ist das Optimierungspotenzial von Orphanet?

Methoden

Die Ergonomen fuhrten die Evaluation in drei jeweils aufeinander aufbauenden Arbeitsschritten aus:
Arbeitsschritt 1: Interviews, Kontextanalysen und Dokumentenanalyse

Die Ergonomen interviewten neun Vertretende aus Organisationen im Bereich seltener Krankheiten und
Patienten oder ihre Angehdorigen. In manchen Fallen wurden zusatzlich Kontextanalysen an ihrem Ar-
beitsplatz durchgefihrt, bei der die Teilnehmenden bei ihrer Nutzung von Orphanet beobachtet wurden;
sie kommentierten dabei die Arbeitsschritte sowie die positiven und negativen Aspekte der Nutzung.
Parallel zu den Interviews und Kontextanalysen analysierten die Ergonomen die relevanten Dokumente
zu Orphanet und zum Kontext im Bereich der seltenen Krankheiten.

Arbeitsschritt 2: Online-Befragung

Die Ergonomen erstellten einen Fragebogen mit 42 Fragen zur Erfragung der Nutzung und zum Verbes-
serungspotential von Orphanet. Die an der Umfrage teilnehmenden Personen konnten darin angeben, in
welcher «Rolle» sie Orphanet nutzen, sei dies beispielsweise als Patient, als Arztin oder als angestellte
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Person bei Orphanet Schweiz. Diese «Rollen» werden im Weiteren als «Nutzerrollen» definiert. Die Be-
fragten hatten die Mdglichkeiten sich mehreren Nutzerrollen zuzuordnen. Je nach Nutzerrolle wurde die
Auswahl der Fragen automatisch angepasst.

Die Ergonomen luden 48 Personen ein, an der Befragung teilzunehmen, 29 Personen fullten den Frage-
bogen aus. Es waren dies: 3 Patienten oder Angehdrige, 6 Vertretende aus Verwaltungen, 2 Vertretende
von Fachverbanden, 2 Forschungstatige, 8 Mitarbeitende des Gesundheitswesens, 5 Vertretende von
Patientenorganisationen und 3 Mitarbeitende von Orphanet Schweiz.

Arbeitsschritt 3: Diskussion der Machbarkeit der Verbesserungsvorschlage

Mit ausgewahlten Vertretern aus der Projektorganisation dieser Evaluation besprachen die Ergonomen
die Machbarkeit der Verbesserungsvorschlage fir Orphanet Schweiz, welche auf Grundlage der voran-
gehenden Arbeitsschritte entwickelt wurden.

Resultate
Organisation von Orphanet

Orphanet wurde 1997 in Paris, Frankreich, durch die Oberste Gesundheitsdirektion (Direction générale
de la Santé) und dem INSERM [Institut national de la santé et de la recherche médicale) gegrindet. Seit
Beginn strebte Orphanet eine internationale Zusammenarbeit an, um mdoglichst viele Daten zu seltenen
Krankheiten und Orphan Drugs zusammenzutragen und diese Patienten, der Forschung und medizini-
schen Fachpersonen zur Verfigung zu stellen. Zum Zeitpunkt der Evaluation ist Orphanet ein Konsorti-
um mit 40 Partnerlandern.

Es gibt zwei ausfihrende Ebenen bei Orphanet: das Koordinationsteam in Paris und die Landerteams in
den Partnerlandern.

Das Koordinationsteam hat die Aufgabe, die Zusammenarbeit zwischen den Landern zu koordinieren
und die nétige technische Infrastruktur (z.B. Server] bereitzustellen. In Paris werden die in den Landern
gewonnenen und bereits vorvalidierten Eintrage zu seltenen Krankheiten oder Therapieangeboten ge-
prift, abschliessend validiert und schliesslich freigeschaltet.

Die Landerteams haben ihrerseits den Auftrag, die Therapieangebote zu seltenen Krankheiten in den
jeweiligen Landern ausfindig zu machen und die medizinischen Fachpersonen zu kontaktieren. Die me-
dizinischen Fachpersonen werden beim Ausfillen des Formulars unterstitzt, das fur den Eintrag eines
entsprechenden Therapieangebots (z.B. ein Kompetenzzentrum fir eine seltene Krankheit) erforderlich
ist. Orphanet Schweiz validiert diesen Eintrag fur die Schweiz bevor dieser an das Koordinationsteam in
Paris weitergeleitet wird.

Die Zusammenarbeit und die Aufgabenteilung wird in den Standard Operating Procedures von Orphanet
definiert.

Die Zielgruppe von Orphanet umfasst folgende Nutzergruppen:

= Medizinische Fachpersonen

= Patienten/Patientinnen und deren Angehérige
= Patientenorganisationen

= Forschende

= Firmen im Bereich Biotech und Pharmazeutik
= Offentliches Gesundheitswesen

= Forschungseinrichtungen

= Offentliche Verwaltungen.

Aufwande fir Orphanet

Die Schweiz ist als Nicht-Mitglied der Europaischen Union (EU] ein mitarbeitender Partner und tber-
nimmt die anfallenden Kosten selbst. Die Kosten fir Orphanet Schweiz sind bisher von privaten Organi-
sationen, den Kantonen und von der Schweizerischen Konferenz der kantonalen Gesundheitsdirektorin-
nen - und Direktoren (GDK] von 2011 bis 2015 getragen worden. Fortan wird eine Finanzierung im Rah-
men des nationalen Konzepts Seltene Krankheiten angestrebt. Zum Zeitpunkt der Evaluation wird fir
das laufende Jahr mit Personalkosten von rund CHF 370'000 gerechnet. Die Genfer Universitatsspitaler
beteiligten sich 2016 an diesen Lohnkosten.
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Der zeitliche Aufwand fir die Vorvalidierung der Informationen fir die Schweiz und die Kontaktaufnahme
mit den medizinischen Fachpersonen ist erheblich. Dies ist zum einen den komplexen Ablaufen mit
Rickfragen zwischen Paris und den medizinischen Fachpersonen an den Schweizer Spitalern zuzu-
schreiben, zum anderen sind die eingesetzten Tools sehr umstandlich in der Handhabung. Im vergange-
nen Jahr 2015 konnte Orphanet Schweiz 126 Eintréage neu in Orphanet einpflegen, 552 Eintrage wurden
aktualisiert. Im laufenden Jahr 2016 konnten bis und mit Oktober 99 Eintrage neu eingepflegt und 499
Eintréage aktualisiert werden.

Effektive Nutzung von Orphanet

Von den insgesamt 29 Befragten hatten 23 Orphanet bereits genutzt. Von den 4 befragten Patienten
kannte lediglich eine Person Orphanet.

Die auf dem Internetportal am haufigsten genutzten Themenbereiche sind gemass Befragung «seltene
Krankheiten», «Expertenzentren und Netzwerke» und «Fachleute und Einrichtungen». Nur drei der be-
fragten Nutzenden besuchen Orphanet mehr als einmal taglich.

Orphanet bietet Inhalte fir alle Nutzergruppen an: Es gibt Dokumente fir medizinische Fachpersonen,
kodierte Informationen fur Forschende und vereinfachte Dokumente fir Patienten und deren Angehori-
ge. Das Auffinden dieser Informationen ist aber fir Nutzende schwierig.

Die Suche nach Informationen setzt voraus, dass man die Kategorien in Orphanet (z.B. Expertenzentren
und Netzwerke, Diagnostik, Forschung und klinische Studien etc.) kennt und sich darin zurechtfindet.
Zudem braucht es viel medizinisches Vorwissen zur gesuchten Krankheit und gute allgemeine medizini-
sche Kenntnisse («health literacy»), damit man die gesuchte Information auch findet. Es ist auf dem Por-
tal orpha.net nicht méglich, direkt zu einer seltenen Krankheit alle Informationen in einem Land anzei-
gen zu lassen.

Qualitat der Inhalte

Die Befragten, insbesondere die medizinischen Fachpersonen und die Mitarbeitenden von Administratio-
nen, bemangelten, dass die Therapieangebote in der Schweiz ungenigend abgedeckt sind. Es fehlen vor
allem die Angebote in der Deutschschweiz. Der Grund daflr sei, dass Orphanet Schweiz allgemein
Schwierigkeiten habe, die Spitaler davon zu Uberzeugen, Angebote in Orphanet einzutragen. Es sind ei-
nerseits sprachliche Barrieren bei der Kommunikation tber die Sprachgrenzen vorhanden, aber es gibt
fur die medizinischen Fachpersonen auch kaum eine Motivation, den hohen Aufwand fur einen Eintrag
auf sich zu nehmen.

Die befragten Personen waren zufrieden mit der Qualitat der Daten in Orphanet. Die Nitzlichkeit und die
Informationsqualitdt von Orphanet wurden Uber alle Antworten betrachtet als leicht positiv beurteilt (sie-
he Abbildung AJ. Die Einfachheit der Nutzung hingegen wird als mittelmé&ssig bewertet. In den Kommen-
taren haben insbesondere die medizinischen Fachpersonen und die Patientenorganisationen angegeben,
dass die Suche nach Informationen schlecht umgesetzt sei und dass die Nutzerfreundlichkeit verbessert
werden solle. Das Design des Portals orpha.net (und auch der Schweizer Internetseite orphanet.ch) soll
dem heutigen visuellen Anspruch an eine Internetseite angepasst werden.

Die Inhalte der Schweizer Internetseite orphanet.ch wurden von den Befragten, insbesondere von medi-
zinischen Fachpersonen aber auch von Patientenorganisationen, als nicht nitzlich beurteilt. Die darauf
angebotenen Informationen zur Organisation von Orphanet Schweiz und Ankindigungen von Anlassen
sind laut Aussagen der Befragten wenig wichtig. Nebst dem war vielen Befragten nicht klar, dass orpha-
net.ch nur eine Einstiegsseite fir das internationale Portal orpha.net darstellt, und dass nur auf dem
internationalen Portal die eigentlichen Daten zu seltenen Krankheiten und Orphan Drugs gespeichert
sind.
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Abbildung A: Wahrgenommene Einfachheit, wahrgenommene Niitzlichkeit und Informationsqualitat mit Angabe des Mittelwer-
tes und der Standardabweichung. Die Skala reicht von einer sehr negativen Bewertung (--) bis zu einer sehr positiven Bewer-
tung (++). [Quelle: Online-Befragung durch Die Ergonomen)

In der Schweiz existieren zwei weitere Initiativen zu seltenen Krankheiten, die von der offentlichen Hand
getragen werden. Es sind dies die Internetseite info-maladies-rares.ch, eine Zusammenarbeit der Uni-
versitatsspitaler Genf und Waadt und das Projekt «Kompetenzzentrum fir seltene Krankheiten - univer-
sitare Medizin Zurich». Beide Angebote richten sich an Patienten und ihre Angehdrigen und bieten eine
Hotline an. Die Website info-maladies-rares.ch verfligt ausserdem Uber eine patientengerechte Suche,
die Angebote aus den Kantonen Genf und Waadt laiengerecht aufbereitet anzeigt.

Empfehlungen

Teilnahme der Schweiz an Orphanet: Die Ergonomen empfehlen, dass die Schweiz weiterhin als Partner
(«collaborating partner») an Orphanet teilnimmt. Alle Befragten sprachen sich dafir aus: Orphanet sei
die einzige Organisation im europaischen Kontext, die es ermdgliche, Daten zu seltenen Krankheiten und
Orphan Drugs zu gewinnen und auszutauschen.

Durch den Entscheid an Orphanet teilzunehmen, missen die Regeln, die in den Standard Operating Pro-
cedures definiert werden, erfiillt werden. Der Handlungsspielraum fiir die Schweiz ist dadurch in zwei
Punkten begrenzt: Erstens sind die Arbeitsablaufe und die verwendeten Tools fir die Eingabe und Vali-
dierung der Angebote zu seltenen Krankheiten vorgegeben. Zweitens wird das internationale Portal or-
pha.net vom Koordinationsteam in Paris betrieben, was bedeutet, dass Einfluss (z.B. betreffend Optimie-
rungen) nur Uber das Management Board von Orphanet ausgeiibt werden kann.

Fir die Schweiz gibt es aber Spielraum, die Kommunikation und der Einbezug der verschiedenen Inte-
ressensgruppen besser zu gestalten. Die folgenden Empfehlungen dienen der Erfillung dieser Ziele:

Anerkennung der Organisation Orphanet Schweiz: Die Universitatsspitaler Genf sollen als Sitz von Or-
phanet Schweiz bestatigt werden. BAG und GDK sollen mit den Universitatsspitalern Genf eine Nachfol-
geregelung vereinbaren, fir den Fall, dass die jetzige Landeskoordinatorin von ihrem Posten zuricktre-
ten sollte.

Bessere Beriicksichtigung der Zielgruppe der Patienten und Angehérige: Die Patienten und ihre Ange-
horigen sollen bei der Suche nach Informationen zu seltenen Krankheiten besser unterstitzt werden.
Internetseiten sind zu fordern, die fur Patienten und ihre Angehorige einfach zu bedienen sind und pati-
entengerechte Informationen beinhalten/anzeigen.

Erhohung der Benutzerfreundlichkeit: Die Suche in Orphanet soll verbessert werden. Der Nutzende soll
die Mdglichkeit haben, Uber alle Bereiche suchen zu konnen und auf seine Bedirfnisse zugeschnittene
Informationen anzeigen zu lassen. Diese Massnahme kann von der Landeskoordinatorin dem Manage-
ment Board vorgeschlagen werden.

Die Verknipfung von der Schweizer Seite Orphanet.ch zum Portal orpha.net ist so anzupassen, dass die
Nutzenden erkennen, dass sie von einer nationalen Seite auf ein internationales Portal wechseln. Diese
Massnahme kann von Orphanet Schweiz umgesetzt werden.

Optimierung der Datenvalidierung: Die Landeskoordinatorin kann im Management Board von Orphanet
beantragen, dass die Tools, die vom Koordinationsteam Orphanet entwickelt und vorgegeben werden,
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Uberarbeitet oder durch Effizientere ersetzt werden. Die bestehenden Tools erlauben es nicht, einen
neuen Eintrag effizient zu bearbeiten und zu validieren.

Aufwand fiir orphanet.ch minimieren: Der Nutzen von orphanet.ch wird von den Befragten als klein ein-
gestuft. Deshalb soll der Aufwand fir den Unterhalt der Seite auf ein Minimum reduziert werden. Die
Internetseite soll von den Internetbetreibern nur soweit mit Inhalten versehen werden, dass sie den in
den Standard Operating Procedures von Orphanet definierten Auftrag immer noch erfillt.

Schaffung von Informationsgewinnungszentren und vereinfachten Informationsseiten fiir Patienten:
Um die Abdeckung der Angebote in Orphanet zu seltenen Krankheiten in der Schweiz zu fordern schla-
gen die Ergonomen vor, eines oder mehrere Informationsgewinnungszentren zu schaffen. Diese muss-
ten von politischer Seite her initiiert werden (Bund und Kantone) und auf den bestehenden Strukturen in
der Schweiz aufgebaut werden. Diese Informationsgewinnungszentren haben die Aufgabe, den Kontakt
zu allen Stakeholdern zu seltenen Krankheiten zu suchen: Insbesondere sollen die Patientenorganisati-
onen, die ein Interesse mitbringen, dass die Informationen auf Orphanet komplett und aktuell sind, star-
ker miteinbezogen werden. Die Informationsgewinnungszentren wiirden Meldungen zu neuen Therapie-
angeboten entgegennehmen und diese zusammen mit den gemeldeten medizinischen Fachpersonen auf
ihre Korrektheit tdberprifen. Die Informationsgewinnungszentren Ubernehmen die Aufgabe, die Fachper-
sonen bei der Eingabe neuer Angebote in Orphanet zu unterstitzen. Diese Informationsgewinnungszen-
tren sollen neu als regionale Institutionen auftreten. Dadurch werden das Vertrauen und die Bereitschaft
der medizinischen Fachpersonen erhoht, fir den Eintrag eines Angebotes vertrauliche Angaben zu ma-
chen.

Zudem schlagen die Ergonomen vor, vereinfachte Informationsseiten fir Patienten zu schaffen. Diese
bieten eine Hotline an, wo Patienten und ihre Angehorigen Rat holen konnen.
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1 Einleitung

1.1 Ausgangslage international

Weltweit gibt es 300 Millionen Personen, die an einer seltenen Krankheit leiden (1). In der Schweiz be-
trifft es schatzungsweise 580'000 Personen (2] '. Seltene Krankheiten sind solche, an denen weniger als
5von 10°000 Personen erkrankt sind. Bis heute sind 7'000 Krankheiten bekannt. Diese sind meistens
genetisch bedingt. «Orphan Drugs» ist die Bezeichnung fir die Medikamente, mit denen seltene Krank-
heiten behandelt werden.

Bei seltenen Krankheiten gibt es zwei Hauptprobleme: Die Diagnose ist auf Grund der Seltenheit fir
Arztinnen und Arzte schwierig und es braucht dementsprechend lange Zeit bis die Krankheit korrekt
diagnostiziert wird. Dies fuhrt zu einem langen Leidensweg fir Patientinnen und Patienten. Die Medika-
mente dagegen, die Orphan Drugs, haben nur einen kleinen Absatz und missen aus gesundheitspoliti-
scher Sicht gefordert werden, damit die Industrie ein wirtschaftliches Interesse hat, diese zu entwickeln
und zu vertreiben.

Es gibt ein internationales Netzwerk zu seltenen Krankheiten und Orphan Drugs: das «Orphanet». Or-
phanet ist ein internationales Konsortium, an dem sich 40 Partnerlandern beteiligen und welche die Or-
ganisation «Orphanet» bilden. Diese Organisation unterhalt ein Internetportal zu seltenen Krankheiten
und Orphan Drugs namens «orpha.net». Dieses Portal stellt die gesammelten und validierten Informati-
onen zu seltenen Krankheiten online zur Verfigung.

Des Weiteren gibt es Landerorganisationen wie Orphanet Schweiz, die im nationalen Kontext, die Infor-
mationen zusammentragen, valideren und landerspezifische Informationsseiten betreiben. In der
Schweiz handelt es sich um die Informationsseite «orphanet.ch».?

Orphanet mdchte mit dem Referenzportal dazu beitragen, dass mit der Sammlung von Informationen zu
seltenen Krankheiten und Orphan Drugs die Diagnose, die Versorgung und die Behandlung dieser
Krankheiten verbessert wird. Zu diesem Zweck sammelt Orphanet in einem internationalen Umfeld In-
formationen zu seltenen Krankheiten und Orphan Drugs, aber auch zu Expertenzentren, Diagnoselabors,
zu Forschung und klinischen Studien, zu Patientenorganisationen und schliesslich zu Fachleuten und
Einrichtungen. Orphanet ist Uberzeugt, dass nur der Zusammenzug aller Informationen aus vielen Lan-
dern es ermdoglicht, die Diagnose, die Versorgung und die Therapie von seltenen Krankheiten zu verbes-
sern.

1.2 Ausgangslage in der Schweiz

2010 reichte Nationalratin Ruth Humbel ein Postulat fur eine «Nationale Strategie zur Verbesserung der
gesundheitlichen Situation von Menschen mit seltenen Krankheiten» ein. Der Bundesrat unterstitzte
das Postulat und es wurde vom Nationalrat im gleichen Jahr angenommen. Das Bundesamt fir Gesund-
heit (BAG) hat 2014 unter Einbezug verschiedener Interessensvertretungen ein «Nationales Konzept fur
Seltene Krankheiten» erarbeitet, welches vom Bundesrat verabschiedet und auf der Internetseite des

"(1) und (2] sind die Literatur-Quellenangaben. Das Literaturverzeichnis ist im Anhang A) vorzufinden.

ZWenn im Text von Orphanet gesprochen wird, ist immer die internationale Organisation/das internatio-
nale Netzwerk gemeint, wird von Orphanet Schweiz gesprochen, so handelt es sich um die Orga-
nisation in der Schweiz. Zu Orphanet gehort das Internetportal «orpha.net», zu Orphanet Schweiz
die Internetseite «orphanet.ch».

Seite 11



BAG veréffentlicht wurde®. 2015 hat das BAG dazu einen Umsetzungsplan mit Massnahmen erarbeitet.
Die Massnahme 3 betrifft Orphanet Schweiz und die Sicherstellung der Finanzierung.

Die Schweizerische Konferenz der kantonalen Gesundheitsdirektorinnen- und Direktoren (GDK] finan-
zierte Orphanet Schweiz zwischen 2011 und 2015. Im Jahr 2016 wurde diese Finanzierung eingestellt. Die
Finanzierung soll in Zukunft Uber das nationale Konzept weitergefihrt werden. Dieses konnte bisher
aber ohne eidgendssische Gesetzesgrundlage noch nicht realisiert werden.

Das BAG und die GDK beauftragte Die Ergonomen Usability AG, im Weiteren «Die Ergonomen» genannt,
Orphanet Schweiz aus Schweizer Sicht zu evaluieren. Das internationale Portal orpha.net soll Teil der
Evaluation sein, da es das eigentliche Informationsportal darstellt, auch fir Personen in der Schweiz.
Die Evaluation soll alle Landesteile der Schweiz beriicksichtigen und eine Entscheidungsgrundlage
schaffen, wie Orphanet in die zukinftige Entwicklung der Massnahmen in Zusammenhang mit seltenen
Krankheiten miteinbezogen werden soll.

Im Bereich seltene Krankheiten und Orphan Drugs sind in der Schweiz mehrere Akteure und Interes-
sensvertreter involviert: Nebst dem BAG und der GDK sind dies die Spitaler, welche den Auftrag haben,
Behandlungen fir Menschen mit seltenen Krankheiten anzubieten. Im Falle von Universitatsspitalern
handelt es sich vermehrt auch um Forschung in diesem Bereich. Arztinnen sind Nutzer von Informatio-
nen in Orphanet und - sofern sie Expertinnen im Bereich einer seltenen Krankheit sind - tragen auch
Informationen zu Orphanet bei. Die Patientenorganisationen unterstiitzen die Patienten bei medizini-
schen und sozialen Fragen in Bezug auf ihre Krankheit. Am wichtigsten aber sind schliesslich die Pati-
enten, fur die Informationen, Therapie- und Beratungsmaglichkeiten in Orphanet angeboten werden
sollen.

1.3 Ubersicht Evaluationsfragen

Die Evaluationsfragen wurden von den Auftraggebern [BAG und GDK]) und der Begleitgruppe dieser Eva-
luation im Pflichtenheft vorgegeben. In folgenden Kapitel werden die Evaluationsfragen genauer umris-
sen. Die Informationen basieren zusatzlich auf den Informationen aus dem Dokument der Startsitzung
vom 30.5.2016 mit der Leitung des Evaluationsprojekts und der Co-Leitung der Begleitgruppe als Vertre-
tende der Auftraggeber.

Gegenstand der formativen Evaluation ist Orphanet. Dazu gehdrt das internationale Portal orpha.net und
die Schweizer Seite orphanet.ch. Orphanet wird mit Einbezug der Sicht von Personen und Organisationen
in der Schweiz evaluiert. Die Evaluation fokussiert mit Blick zurlck auf Organisation, Ausgestaltung,
Finanzierung, Funktionieren sowie Inhalte und Nutzung des Orphanet und mit Blick nach vorne auf Op-
timierungspotenzial des Orphanet. In der der Evaluation wird auch das politische Umfeld mitberlcksich-
tigt.

Im Folgenden werden die Hauptfragen dieser Evaluation aufgegriffen.
Wie ist Orphanet ausgestaltet und organisiert?

Orphanet ist eine organisatorische Einheit, bestehend aus Mitarbeitern und Organisationsstrukturen. Mit
den Standard Operating Procedures [SOP) existiert ein Dokument (3], welches die Organisation be-
schreibt. Diese Organisationsstruktur wird in der Evaluation ndher untersucht.

Nationale Webseiten wie orphanet.ch fir die Schweiz haben den Zweck, Informationen zur Organisation
des nationalen Teams und Veranstaltungen und Richtlinien zu seltenen Krankheiten zu kommunizieren
(3). Das internationale Portal orpha.net bietet den eigentlichen Zugriff auf die Daten zu seltenen Krank-
heiten und Orphan Drugs. Sowohl das ganze Portal orpha.net wie auch die Seite orphanet.ch sind Teil
der Evaluation, sofern die Informationen in einer der Landessprachen oder auf Englisch vorhanden sind.

® Weitere Informationen zum Nationalen Konzept sind auf der BAG-Seite zu finden:
http://www.bag.admin.ch/themen/medizin/13248/ .
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Des Weiteren besteht Orphanet aus Informatik-Tools, die den Austausch zwischen den beteiligten Lan-
deskoordinatoren (country coordinators), den Projektleitenden und Informationswissenschaftlern auf
Schweizer Seite und dem internationalen Koordinationsteam, das in Paris stationiert ist, ermdglicht.
Auch auf diese Informatik-Tools wird in der Evaluation eingegangen.

Wie wird Orphanet in Bezug auf Finanzierung, Betrieb, Inhalt und der Nutzung beurteilt?

Die Beurteilung der Finanzierung, des Betriebs, der Inhalte und der Nutzung von Orphanet werden in der
Evaluation mit festgelegten und nachvollziehbaren Kriterien durchgefihrt.

Bei der Frage der Nutzung von Orphanet wird zudem abgeklart, ob alternative Portale zu seltenen
Krankheiten und Orphan Drugs existieren, die fir die Schweiz relevant sind und ob es Potenzial gibt,
diese zusammenzufihren.

Fragen bezliglich Aufwand und Betrieb

Dieser Teil untersucht den organisatorischen, personellen und zeitlichen Aufwand in Orphanet. Die Ant-
worten hierzu sollen eine Entscheidungsgrundlage liefern, welche finanziellen Ressourcen der Betrieb
von Orphanet verlangt. Zeitliche Aufwande und Kosten werden in Interviews ermittelt und, wo maglich, in
Arbeitsprozenten, Schweizer Franken und in Zeit angegeben.

Die Aufwande derer, die Informationen beisteuern (z.B. von Facharzten in Spitalern], sind hingegen nicht
Gegenstand der Evaluation.

Die Beurteilungskriterien beziglich Aufwand und Betrieb sind die Kosten fiir Orphanet, die Effizienz bei
der Nutzung durch die Zielgruppe und die zeitlichen Aufwande beim Eingeben und Aktualisieren von
Daten in Orphanet.

Fragen beziiglich Inhalt

In diesem Bereich werden die Inhalte von orphanet.ch und orpha.net beurteilt. Es soll abgeklart werden,
in wieweit die Qualitat der Inhalte den Anforderungen der Zielgruppe entspricht. Ebenfalls soll ermittelt
werden, welche Inhalte noch fehlen, um die Bedirfnisse der Zielgruppe abzudecken. Weitere Fragen
sind, ob die Informationen auch in der gewlinschten Sprache in der Schweiz zur Verfiigung stehen und
die gewlnschten geografischen Regionen abgedeckt werden.

Die Antworten von den Nutzern/der Zielgruppe werden quantitativ und qualitativ ausgewertet.

Die Beurteilungskriterien beziiglich Inhalt sind die Vollstandigkeit (allgemein und fir die eigene Region)
sowie die Qualitat der Daten.

Fragen bezliglich Nutzung

In diesem Bereich wird untersucht, wer die tatsachlichen Nutzenden von Orphanet sind und wie haufig
sie Orphanet nutzen (Anzahl und Nutzerrolle - z.B. medizinische Fachperson, Patientin usw.). Auch soll
in Erfahrung gebracht werden, ob die Nutzenden durch das Angebot angesprochen werden und ob ihre
Erwartungen, die sie als unterschiedliche Nutzende an Orphanet haben, erfillt werden und wie wahr-
scheinlich es ist, dass sie das Portal weiterempfehlen wirden.

Hierbei ist zu beachten, dass die tatsachlichen Nutzenden von den zu erwarteten Nutzergruppen, be-
schrieben in den Standard Operating Procedures von Orphanet (3], abweichen kénnen.

Weiter werden in diesem Bereich die Designs der Webseiten orpha.net und orphanet.ch beurteilt.

Die Beurteilungskriterien bezlglich Nutzung sind die Benutzungsfreundlichkeit, die Nitzlichkeit und die
Qualitat des Designs.

Was ist das Optimierungspotenzial von Orphanet?

Basierend auf den oben erhaltenen Antworten zeigen die Ergonomen Optimierungspotenzial von Orpha-
net auf. Dabei werden auch alternative Angebote zu seltenen Krankheiten und Orphan Drugs berlcksich-
tigt, die bei einer Weiterentwicklung von Orphanet eine Rolle spielen kdnnten.

In den folgenden zwei Kapiteln werden die Methoden (Kapitel 2) und die Resultate (Kapitel 3] vorgestellt.
Im Kapitel 4 folgt die Diskussion der Optimierungsvorschlage fur Orphanet aus Sicht der Ergonomen.
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2 Methoden

Um die Evaluationsfragen zu beantworten, wurde ein multimethodischer Ansatz angewendet. Die Ergo-
nomen wahlten ein Vorgehen in drei Schritten:

1. Interviews, Kontextanalysen und Dokumentenanalyse
2. Befragung per Online-Befragung

3. Diskussion der Machbarkeit mit Vertretenden der Projektorganisation dieser Evaluation (siehe Pflich-
tenheft der Evaluation BAG/GDK).

2.1 Interviews, Kontextanalysen und Dokumentenanalyse

In einem ersten Schritt fihrten die Ergonomen Interviews mit den wichtigsten Stakeholdern und Nutzen-
den von Orphanet. Die Interviews wurden mit den jeweiligen Personen vor Ort oder via Telefon realisiert.

Je nach Bedarf kamen zu den Interviews Kontextanalysen dazu. Bei Kontextanalysen werden die Perso-
nen bei der Arbeit beobachtet und Fragen gestellt, um den Arbeitsprozess nachvollziehen zu kénnen. Die
Ergonomen verfassten fur die Kontextanalysen wie auch fir die Interviews einen standardisierten Leitfa-
den (siehe Anhang DJ, der auf den Evaluationsfragen basiert. Wahrend dem Interview oder der Kon-
textanalyse wurde darauf geachtet, gentigend Raum fir Themen zu haben, welche nicht im Leitfaden
vorgesehen waren.

Interviews und Kontextanalysen wurden in folgender Reihenfolge mit Vertretungen aus diesen Organisa-
tionen gefuhrt:

1. mit einem Patienten mit seltener Krankheit (telefonischer Kontakt);

2. mit einer Vertretung einer Patientenorganisation im Tessin (telefonischer Kontakt];

3. mit Orphanet Schweiz in Genf mit vier anwesenden Personen (Interviews und Kontextanalyse);

4. mit einer Person am Kinderspital Zurich (Interviews und Kontextanalyse);

5. mit zwei Vertretern des Bundesamtes fur Gesundheit (ein telefonischer Kontakt, ein Interview vor
Ort];

6. mit zwei Vertretern von ProRaris (Interview vor Ort):

7. mit einer Mitarbeiterin eines Medtech Unternehmens (Interview vor Ort);

8. mit einer Arztin und Forscherin am Universitatsspital Zirich (telefonischer Kontakt);

9. mit einem Angehorigen eines Lebenspartners mit einer seltenen Krankheit (persénlicher Kon-

takt).

Falls die befragte Person Dokumente erwahnte, welche fir die Evaluation interessant waren, wurden
diese in die Evaluation miteinbezogen.

2.2 Online-Befragung

Die Ergonomen haben einen Fragebogen erstellt, der an eine ausgewahlte Stichprobe aus Nutzern und
Stakeholdern von Orphanet gesendet wurde.

2.2.1 Zielgruppe der Befragung

Der Auftrag beinhaltete, dass die Befragung die verschiedenen Interessengruppen von Orphanet mitein-
bezieht. Es sind dies:

= Nutzende von Orphanet: Experten, Arzte und Spezialisten, Vertretungen aus Spitéler, Patienten
und Angehorige aus allen Sprachregionen

= Personen, die Texte flir Orphanet schreiben;

= Vertretende von Organisationen, die im Bereich seltene Krankheiten tatig sind.
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Fir die Befragung wurden insgesamt 48 Personen per E-Mail kontaktiert.

2.2.2 Aufbau Fragebogen

Basierend auf den Evaluationsfragen entwickelten die Ergonomen in Zusammenarbeit mit der Leitung
des Evaluationsprojekts im BAG einen Fragebogen, der 46 Fragen (siehe Anhang E) beinhaltete. Die Fra-
gen wurden auf Deutsch und Franzosisch verfasst.

Zusatzlich zu den Evaluationsfragen aus dem Pflichtenheft wurden vertiefende Fragen zur Nutzung von
Orphanet gestellt. Als theoretische Grundlage verwendeten die Ergonomen das Technology Acceptance
Model [TAM) (4], das die Nutzung (oder die Nichtnutzung] einer Technologie beschreibt und erklart. Das
TAM schlagt verschiedene Entscheidungsphasen vor, die ein potenzieller Nutzer eines Systems vorgan-
gig durchlaufen muss, bevor er das System tatsachlich nutzt. Der Fragebogen beginnt mit Fragen zum
«actual system use», das heisst, ob und wie haufig das System verwendet wird. Danach wird gefragt, aus
welchen Grinden das System jeweils nicht genutzt wird oder wie die tatsachliche Nutzung erlebt wird.
Zentral in diesem Modell sind die Faktoren wahrgenommene Nitzlichkeit (perceived usefulness) und die
wahrgenommene Einfachheit der Nutzung (perceived ease of use]. Die Kontextfaktoren (external variab-
les) haben Einfluss auf diese beiden Faktoren. Diese Kontextfaktoren kénnen z.B. alternative Systeme
oder das Vertrauen in das System sein. Der Fragebogen enthalt Fragen zu allen Faktoren des Modells
(siehe Abbildung 1).

Durch das Befolgen dieses Modells wird sichtbar, bei welcher Nutzergruppe die Nutzungsabsicht bei
welchem Schritt abbricht oder gestort ist und aus welchen Griinden.

Perceived
Usefulness

(V)

A

External Attitude Beha\_noral F—
Variables Toward Intention to Sstom Uss
Using (A) Use (BI) ¥

Perceived
Ease of Use

(E)

Abbildung 1: Technology Acceptance Model nach Davis (4]

Der Fragebogen wurde Uber das Produkt Fluidsurveys von SurveyMonkey Europe UC online gestellt. Die
Fragen konnten so verknipft werden, dass je nach gegebener Antwort gewisse Fragen ausgelassen oder
eingeblendet wurden. Falls jemand Orphanet noch nie verwendet hat, wurde die Person zum Beispiel
aufgefordert, auf der Seite orpha.net nach einer seltenen Krankheit zu suchen. Damit hatten alle an der
Umfrage teilnehmenden Personen mindestens einmal Kontakt mit dem Portal orpha.net.

Je nach Zielgruppenvertretern ist der Bezug zu Orphanet verschieden und damit unterscheiden sich
auch die Kenntnisse. Der Fragebogen war modulartig aufgebaut. Je nach Nutzerrolle des Umfrageteil-
nehmers wurden nur Fragen gestellt, die relevant waren fir die jeweilige Nutzerrolle. Ein Umfrageteil-
nehmer konnte dabei mehrere Rollen einnehmen. Folgende Nutzerrollen wurden definiert. Sie konnten
vom Umfrageteilnehmer zu Beginn der Umfrage ausgewahlt werden:

= Patient(in) mit seltener Krankheit:

* Angehorige eines/einer Patienten(in] mit einer seltenen Krankheit;

= Mitarbeiter einer Verwaltung, des Bundes oder eines Kantons;

= Mitarbeiterin Gesundheitswesen (Arzt/Arztin, Pflegepersonall;

= Forscher im medizinischen, biotechnischen, pharmazeutischen Bereich;
= Mitarbeiterin, die Inhalte fir Orphanet schreibt oder validiert;

= Mitarbeiter einer Patientenorganisation fir seltene Krankheiten;

= Mitarbeiterin eines medizinischen/pharmazeutischen Fachverbandes;

= andere.
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Die Ergonomen haben die Umfrageteilnehmer per Email angeschrieben. (siehe Anhang EJ, Darin wurde
der Hintergrund der Umfrage erklart und ein personalisierter Link zur Online-Umfrage zugestellt. Aus-
serdem lag dem E-Mail ein Begleitschreiben von Seiten BAG und GDK bei.

2.2.3 Ablauf der Umfrage

Die ersten 29 Befragungsteilnehmer erhielten das E-Mail am 28.6.2016. Weitere 19 Personen (davon 10
Patienten) wurden kontinuierlich - auf Vorschlag von in Orphanet involvierten Personen - hinzugefiigt.
Insgesamt wurden 48 Personen angeschrieben.

2.2.4 Angaben zur Stichprobe und Riicklauf

29 Personen haben an der Umfrage teilgenommen. Daraus ergibt sich eine Ricklaufquote von 60%. Der
letzte Befragungsteilnehmer hat am 8.9.2016 an der Umfrage teilgenommen.

In Tabelle 1 ist die Nutzerrollenverteilung der Befragten ersichtlich. Es ist dabei zu beachten, dass die
Umfrageteilnehmer mehrere Nutzerrollen einnehmen konnten.

Tabelle 1: Stichprobe mit jeweiliger Nutzerrollenverteilung in Bezug zu Orphanet (Mehrfachauswahl
mdoglich)

Patienten/ Vertretungen Vertretende aus| Forschungs- Mitarbeitende Vertretende aus | Mitarbeitende

Angehorige aus Fachverbande tatige Gesundheits- Patienten- Orphanet
Verwaltungen wesen* organisationen | Schweiz

N=9 N=5 N=2 N=7 N=9 N=5 N=4

Quelle: Online-Befragung, Die Ergonomen

16 Befragte gaben an, dass sie muttersprachlich deutsch sind, 12 waren franzdsischer, 3 italienischer, 1
Person war englischer Muttersprache. Davon war eine Person zweisprachig deutsch-franzdsisch und
eine Person zweisprachig franzdsisch-italienisch. Keine Person war romanischer Muttersprache.

Die Nutzerrollen «Patienten» und «Angehdrige» wurden zusammengefasst, da sie eine dhnliche Sicht-
weise in Bezug auf seltene Krankheiten haben. Als Angehdriger gilt typischerweise ein Elternteil, der fur
sein Kind mit einer seltenen Krankheit sorgt. Die Rollenverteilung wurde weiter vereinfacht: Bei Mehr-
fachrollen wurde eine vorrangige Rolle bestimmt. Als vorrangige Nutzerrolle, galt jene Rolle, mit wel-
cher das grosste Wissen in Bezug auf Orphanet in Verbindung gebracht wird. Ist eine befragte Person
beispielsweise in einer Patientenorganisation tatig und gleichzeitig Angehdrige, so wurde sie der Patien-
tenorganisation zugeordnet, weil dort das grosste Wissen in Bezug auf Orphanet vermutet wurde.

In der Tabelle 2 wird die Zunahme des Wissensvorsprungs von links nach rechts dargestellt. Ein Mitar-
beiter bei Orphanet hat den hdchsten Wissensvorsprung gegeniber allen anderen. Die Gruppe «Mitar-
beitende Orphanet» enthalt nur Fachpersonen, die daflr angestellt sind, Eintrage zu bearbeiten und
enthalt keine medizinischen Fachpersonen, die Eintrage erstellen.

4 Die «Mitarbeitenden Gesundheitswesen» waren ausschliesslich an Universitatsspitalern angestellt.
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Tabelle 2: Bereinigte Tabelle der Nutzerrollenverteilung in Bezug zu Orphanet

Patienten/ Vertretungen Vertretende aus | Forschungs- Mitarbeitende Vertretende aus | Mitarbeitende
Angehorige aus Fachverbande tatige Gesundheits- Patienten- Orphanet
Verwaltungen wesen organisationen | Schweiz
N=3 N=6 N=2 N=2 N=8 N =5 N=3
Patienten und BAG, GDK, Universitare Basler Pharma Insel Spital, Pro Raris, Mitarbeitende
Angehdrige aus | Kantonsarzte, Medizin Schweiz,| Unternehmen, HUG, CHUV, UZH| Malattie rare, von Orphanet
dem Tessin und Schweizerische Private Black Swan Schweiz, Projekt
der Deutsch- Akademie der Forschungs- Foundation Kompetenz-
schweiz Medizinischen unternehmung zentrum fir
Wissenschaften seltene

Krankheiten -
universitare
Medizin Zirich

Quelle: Online-Befragung, Die Ergonomen

2.3 Diskussion der Machbarkeit

Basierend auf den Ergebnissen aus den bisherigen Untersuchungen- von der Dokumentenanalyse bis
hin zur Auswertung der Online-Befragung- haben die Ergonomen Optimierungsvorschlage fir eine kinf-
tige Ausgestaltung von Orphanet (aus Schweizer Sicht] erarbeitet. Diese Vorschldge wurden mit Vertre-
tenden der Auftraggeberseite (BAG und GDK] sowie des Projekts «Kompetenzzentrum fir seltene
Krankheiten - universitare Medizin Zirich» diskutiert. Die Universitare Medizin Zirich wurde bei diesem
Arbeitsschritt einbezogen, weil sie durch die Optimierungsvorschlage unmittelbar betroffen ware.

Das Ergebnis aus dieser Diskussion fliesst in diese Evaluation ein.
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3 Resultate

In diesem Kapitel werden die Resultate vorgestellt und - wo sinnvoll - gleich diskutiert. Dies soll dem
Leser, der Leserin die schnelle Auffindbarkeit der Resultate und deren Einschatzung ermaglichen. Sollte
es sich um eine Einschatzung der Ergonomen und nicht einer der Befragungsteilnehmenden handeln,
wird dies ausdricklich erwahnt.

Schliesslich folgen im Kapitel 4 Vorschlage zur Verbesserung von Orphanet. Diese Vorschldage wurden
von den Ergonomen auf Grund der Resultate erarbeitet.

3.1 Ausgestaltung und Organisation von Orphanet

3.1.1 Organisation von Orphanet

Orphanet besteht aus einem Konsortium von 40 Partnerlandern. Die Organisation wurde 1997 durch die
Oberste Gesundheitsdirektion (Direction générale de la Santé) und dem INSERM (Institut national de la
santé et de la recherche médical) in Frankreich gegriindet. Sie wird auch heute noch von Paris aus koor-
diniert. Die Organisationstruktur ist durch die Standard Operating Procedures (SOP) geregelt (3). Die
SOP beschreiben die Management-Ebene und ihre drei Gremien:

1. Das Management Board, in welchem die Landeskoordinatorinnen und der Projektleiter von IN-
SERM einsitzen;

2. Das International Advisory Board, in welchem Experten einsitzen, welche vom Management
Board gewahlt wurden;

3. Die Generalversammlung von RD-Action®, da ein Teil der Finanzierung von Orphanet durch die
Europaischen Kommission im Rahmen der Gelder fiir RD-Action lauft.

Bezlglich ausfiihrenden Organen definieren die SOP die Verantwortungen des Koordinationsteams und
der Landerteams.

Die Verantwortlichkeiten des Koordinationsteams Orphanet in Paris sind:

* Die Koordination der Datenerfassung von «Experten Ressourcen» [Fachkrafte und spezialisierte
Institutionen) in den teilnehmenden Landern;

= Training und Betreuung der nationalen Teams;

=  Koordination der Ubersetzungen;

= Qualitatskontrolle der Datenbank;

= Technischer Support und IT-Support;

= Hosting und Pflege der Datenbank;

= Sicherheit der webbasierten Dienstleistungen und Daten;

= Finanzierungssicherstellung fir Kernaktivitaten;

= Management des Orphanet-Konsortiums;

= Bereitstellung von Bearbeitungstools.

Auf der Webseite von orpha.net wird das Ziel von Orphanet wie folgt beschrieben: «Orphanet ist ein Refe-
renz-Portal fur Informationen Uber seltene Krankheiten und Orphan Drugs. Die Informationen sind fir
die allgemeine Offentlichkeit zuganglich. Es ist das Ziel von Orphanet, Diagnose, Versorgung und Be-
handlung von Patienten mit seltenen Krankheiten zu verbessern.» (5]

> RD-Action Plan ist ein Aktionsplan der Europaischen Union, um Orphanet, die Kodierung von seltenen
Krankheiten, und die Umsetzung der Plane der Europaischen Union zum Thema Seltene Krankheiten zu
unterstitzen. Siehe http://www.rd-action.eu/ fir mehr Informationen.
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Die Zielgruppen sind geméss Definition in den SOP: medizinische Fachpersonen, Patienten/Patientinnen
und deren Angehdrige, Patientenorganisationen, Forschende, Firmen im Bereich Biotech und Pharma-
zeutik, das dffentliche Gesundheitswesen, Forschungseinrichtungen und offentliche Verwaltungen (3).

Die nationalen Teams in den Partnerlandern von Orphanet, zu denen die Schweiz gehdrt, erhalten die
Verantwortlichkeiten ebenfalls aus den SOP. Es wird dabei unterschieden zwischen zwingenden und
freiwilligen Dienstleistungen, die das nationale Team anbieten muss respektive kann.

Zu den zwingenden Dienstleistungen gehoren:

= Das Erfassen der Daten von
o Expertenzentren und Expertisen-Zentren,
Diagnostiklabors,
Patientenorganisationen,
Klinische Studien und Forschungsprojekte,
Patientenregister und Mutationsregister, Biobanken;
= regelmassige Aktualisierung der Daten;
= Organisation eines nationalen Validierungsprozesses;
= Erstellung und Pflege der nationalen Orphanet Webseite;
= Mitarbeit am Newsletter «<Orphanews Europa» mit landesspezifischen Information zu seltenen
Krankheiten und/oder Orphan drugs;
= Mitarbeit bei OrphaNetWork, dem internen Newsletter des Orphanet Konsortiums;
= Kenntnisnahme des «Quality Assurance Review» und Umsetzung der beschriebenen Aktionen;
= Organisationssicherstellung in den nationalen Teams;
=  Kommunikation auf nationaler Ebene;
=  Ermitteln von Finanzierungsquellen fir landesspezifische Orphanet-Aktivitaten;
= Unterstitzung einer nationalen Regelung fur Seltene Krankheiten;
= Teilnahme beim Orphanet Management Board.

O
O
O
O

Die nationalen Teams haben gemdss den SOP die Mdglichkeit zusatzlich freiwillige Dienstleistungen zu
erbringen. Diese sind in den SOP aufgefihrt und werden hier nicht weiter erlautert. Gemass aktuellem
Wissenstand der Ergonomen tatigt Orphanet Schweiz keine grosseren Investitionen in freiwillige Dienst-
leistungen nach Definition der SOP.

Der Aufbau der Nationalen Teams, wie beispielsweise Orphanet Schweiz, besteht aus drei Rollen: einer
Landeskoordinatorin (country coordinator], einem Projektleiter (project manager) und einer Informati-
onswissenschaftlerin. Die Rollen werden wie folgt definiert:

Die Landeskoordinatorin (country coordinator] leitet das nationale Team. Die Regelungen von Orphanet
verlangen mindestens einen Koordinator pro nationalem Team. Diese Person ist fir die nationalen Akti-
vitaten verantwortlich und sucht finanzielle Ressourcen, um diese Aktivitaten wahrnehmen zu konnen.
Sie ist die nationale Kontaktperson bei Fragen zu seltenen Krankheiten fir das Gesundheitswesen im
Land. Die Landeskoordinatorin ist ausserdem Mitglied des Orphanet Management Boards.

Der Projektleiter (project manager) stellt sicher, dass die geforderten Dienstleistungen erbracht werden
und koordiniert die Rolle der Informationswissenschaftlerin (information scientists). Er folgt dabei der
Strategie, die von der Landeskoordinatorin definiert wurde.

Die Informationswissenschaftlerin (information scientist) ist zustandig fiir die Gewinnung der Orphanet-
relevanten Daten im Land. Die Person erledigt dies nach den Arbeitsablaufen, die von der Landeskoordi-
natorin definiert wurden. Sie ist der Landeskoordinatorin hierarchisch und dem Qualitdtsmanager (quali-
ty manager] in Paris fachlich unterstellt.

Zusatzlich zu den in Orphanet vorgesehenen Rollen hat sich in der Schweiz eine weitere Rolle etabliert.
Diese Rolle wurde de facto geschaffen, um einem Bedurfnis nachzukommen und wurde nicht als Profil
im Zusammenhang mit Orphanet oder durch die SOP definiert. Es ist die Rolle der Informationsvermitt-
lerin.

Die Informationsvermittlerin (h&ufig eine wissenschaftliche Mitarbeiterin oder ein wissenschaftlicher
Mitarbeiter] ist typischerweise an einem Universitatsspital angestellt. Die Person agiert als Schnittstelle
zwischen den medizinischen Fachpersonen am Spital und Orphanet Schweiz. Vorbereitend klart die In-
formations-vermittlerin ab, fir welche seltene Krankheit noch Expertenzentren oder Fachpersonen er-
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fasst werden sollen. Sie identifiziert die entsprechenden medizinischen Fachpersonen am Spital und
fragt diese zur Mitarbeit an. Die Informationsvermittlerin unterstiitzt die medizinischen Fachpersonen
beratend, damit diese einen neuen Eintrag fir Orphanet erfolgreich erstellen kénnen. Diese Eintrage
werden dann an den Projektleiter von Orphanet Schweiz oder an die Landeskoordinatorin zur Validie-
rung geschickt.

Die Rolle der Informationsvermittlerin wurde an den Universitatsspitalern des Kantons Waadt und im
Zusammenhang des Projekts «<Kompetenzzentrum fir seltene Krankheiten - universitare Medizin Zu-
rich» etabliert. Implizit existiert diese Rolle auch an den Universitatsspitalern Genf, da insbesondere die
Landeskoordinatorin vor Ort die medizinischen Fachpersonen beraten kann. Im Fall von Zirich ist die
angestellte Informationsvermittlerin unabhangig von Orphanet Schweiz finanziert und hat keinen Zugang
zu den Bearbeitungstools von Orphanet.

3.1.2 Regelungen zwischen Koordinationsteam Orphanet und den Partnerlandern

Die Arbeitsteilung zwischen dem Koordinationsteam Orphanet und den Partnerlandern in Bezug auf In-
formationsbeschaffung, Validierung und Publizierung wird tber die SOP definiert.

Die SOP geben auch vor, wie der Internetauftritt der einzelnen Lander zu gestalten ist, damit die Inter-
netseiten vereinheitlicht sind.

Erstens schldgt das Konsortium Orphanet Design, Inhaltsstruktur und Webseitenadresse fir die natio-
nalen Informationsseiten vor. Diese werden als Einstiegsseiten (entry points) fur das internationale Or-
phanet Portal beschrieben. Die SOP definieren die nationalen Webseiten als «Tools, die Uber nationale
Aktivitaten des Orphanet Teams, Uber Anlasse und Uber landerspezifische Regelungen in Bezug auf sel-
tene Krankheiten informieren. Die Webseite publiziert nur nationale News.»

Die Webseite soll zwingend folgende Informationen enthalten:

= eine Homepage, die erklart, dass sie eine nationale Zugangsseite (entry point) zum Orphanet
Portal darstellt und einen Bereich mit landerspezifischen Informationen;

= allgemeine Informationenseiten: «Uber Orphanet», «liber seltene Krankheiten», «iiber Orphan
Drugs», «Qualitats-Charta» und «Impressum»;

= Seiten, die das nationale Orphanet Team, seine Organisation, seine Sponsoren und seine Koope-
rationspartner vorstellen.

Weiter schreiben die SOP vor, dass nur eine nationale Informationsseite vorgesehen ist, auch fur Lander
die foderalistisch aufgebaut sind. Die Webadresse soll unter einer bestimmten Adresse verfigbar sein.
Im Falle der Schweiz sollte diese «www.orphanet-schweiz.ch/de» lauten. Es ist nicht definiert, ob gleich-
zeitig auch «www.orphanet-suisse.ch/fr» und «www.orphanet-svizzera.ch/it» erreichbar sein sollen. De
facto hat die Schweiz die Adresse www.orphanet.ch gewahlt.

3.1.3 Beurteilung der Regelung

Die Befragungsteilnehmer beurteilen es mehrheitlich als positiv, dass es eine Aufgabenteilung zwischen
einem internationalen Orphanet Portal und einer Landesorganisation wie Orphanet Schweiz gibt. Sie
schatzen die internationale Vernetzung als positiv und wichtig ein. Es ist bei den Befragungsteilnehmern
und auch in den Diskussionen mit Leuten aus allen Fachgebieten unbestritten, dass es eine internatio-
nale Organisation braucht, um Forschung und Informationsaustausch im Bereich seltene Krankheiten
und Orphan Drugs zu betreiben. Das Projekt «Orphanet» ermdgliche es, die Informationen von allen
Partnerlander miteinzubeziehen und die Therapieangebote und Eigenheiten der verschiedenen Lander
sichtbar zu machen. Dadurch wirden die Verantwortlichen im Gesundheitswesen der einzelnen Lander
sehen, welche Therapieangebote in den jeweiligen Landern noch fehlten.

Die Befragten sahen aber, mit Ausnahme von Mitarbeitenden von Orphanet Schweiz, keinen Grund, lan-
derspezifische Auftritte im Zusammenhang mit Orphanet, wie beispielsweise orphanet.ch, anzubieten.
Die Informationen der Schweizer Informationsseite orphanet.ch wurden nicht als interessant erachtet
(Aussage von Vertretenden von Patientenorganisationen und Mitarbeitenden des Gesundheitswesens). Es
wurde zwar bemerkt, dass die nationalen Gesundheitssysteme verschieden seien und dies in der Infor-
mation der Nutzer bericksichtig werden soll. Hingegen gab es auch eine Bemerkung, dass man bei ge-
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sundheitspolitischen Fragen sowieso auf die entsprechenden Seiten des Bundes gehen wiirde (zum Bei-
spiel auf die Seite des BAG).

Aus Sicht der Nutzer kommt erschwerend hinzu, dass die Unterteilung von internationalem Portal und
nationaler Seite Unsicherheiten schafft. Einerseits wissen die Nutzer nicht, woher die Informationen
kommen. Dies wurde von einer an der Online-Befragung teilnehmenden Person so kommentiert: «Gele-
gentlich fehlt die Transparenz, woher die Informationen kommen.» Andererseits ist unklar, auf welcher
Seite, «orpha.net» oder «orphanet.ch», man sich gerade befindet und welche Information man wo findet.
Es war fiur viele Befragte unklar, dass die eigentliche Datenbank mit den Eintragen zu seltenen Krank-
heiten und den dazugehdrenden Angeboten nur Uber das internationale Portal orpha.net aufrufbar ist.

Schlussendlich herrscht bei vielen Befragten (auf beiden Seiten der Sprachgrenze] eine kritische Hal-
tung gegeniiber der Gewichtung der Informationen und den Machtverhaltnissen in der Organisation Or-
phanet. Die Organisation sei zu Frankreich-zentriert. Die Schweizer Inhalte seien zu Franzdsisch-lastig
oder gar nur in Franzdsisch vorhanden. Die letzte Bemerkung ist darauf zurtickzufiihren, dass die Inter-
netseite orphanet.ch bis im Juni 2016 nur in Franzésisch verfiigbar war und die deutsche Ubersetzung
bis zum Zeitpunkt der Online-Befragung nicht gefunden wurde®. Zudem ist Orphanet in Frankreich ent-
standen und viele Informationen sind aus diesem Grund nur auf Franzdsisch vorhanden.

3.1.4 Organisation von Orphanet Schweiz

Die Organisation Orphanet Schweiz wurde 2001 von einer Arztin am Institut der Medizinischen Genetik
am Universitatsspital Genf gegrindet. Sie hatte die daflir notwendigen Kontakte zu Orphanet in Paris,
was die Zusammenarbeit ermdglichte. 2002 wechselte die Arztin an eine Universitat in Kalifornien und
gab Orphanet an die jetzige Landeskoordinatorin weiter.

Die jetzige Landeskoordinatorin hat das Projekt seit 2004 bis zum heutigen Tag weitergefihrt. Die Lan-
deskoordinatorin hat weitere Gelder organisiert, um Orphanet Schweiz weiterzuentwickeln. Sie fand fi-
nanzielle Unterstitzung bei der Stiftung Telethon Aktion Schweiz, der Schweizerischen Akademie der
Medizinischen Wissenschaften, bei Interpharma, bei der Basellandschaftlichen Lotterie, der Loterie
Suisse Romande und der Stiftung «Health On The Net» (). Die Lohnkosten der Landeskoordinatorin
wurden bis 2013 zur Halfte durch private Stiftungen Gbernommen.

Die Kantone haben Orphanet zwischen 2007 und 2010 direkt finanziert. Ab 2011 Gbernahm die Schweize-
rische Konferenz der kantonalen Gesundheitsdirektorinnen und -direktoren (GDK] die Finanzierung des
Projekts. Ab 2015 wurde der Beitrag von der GDK reduziert und seit 2016 wird nach einer weiteren Fi-
nanzierung von Orphanet gesucht. Die jetzige Landeskoordinatorin hat sich tber alle Jahre fir Orphanet
verdient gemacht und ist bis heute die Triebkraft hinter Orphanet in der Schweiz.

Da die Schweiz, wie Kanada und Australien, kein Mitglied von Orphanet ist, sondern ein teilnehmender
Partner (collaborating partner]) von Orphanet Joint Action, wird die Schweiz nicht durch den EU Fonds
unterstitzt und muss die Finanzierung eigenstandig 6sen (7). Fur Orphanet Schweiz wurde dafir nie ein
Auftrag von einer kantonalen oder eidgendssischen Stelle vergeben. Dies hangt auch damit zusammen,
dass das Schweizer Gesundheitssystem im Gegensatz zu Frankreich, das zentral geregelt ist, foderalis-
tisch aufgebaut ist - Bund und Kantone teilen sich die Kompetenzen.

Abgesehen von der Organisation Orphanet Schweiz ist die Schweiz mit Expertenwissen im Projekt Or-
phanet involviert. Dieser Evaluationsbericht gibt keinen vollumfanglichen Uberblick Gber die Experten,
die Daten fur Orphanet beigesteuert haben. Basierend auf den Aussagen von interviewten Personen und
aus der Online-Befragung ist den Ergonomen bekannt, dass dies Professoren und Oberassistenten der
Medizinischen Fakultat der Universitat Genf und Professoren des Universitatsspitals in Zurich sind. Die-
se und andere konnen ins International Advisory Board von Orphanet berufen werden oder als Editoren

¢ Orphanet Schweiz hat zwischenzeitlich einen Projektleiter eingestellt, der die Seite auf Deutsch tber-
setzt.
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von Eintragen in Orphanet mitwirken. In der Schweiz gibt es keinen wissenschaftlichen Beirat (national
scientific board), wie es vom Koordinationsteam als Option vorgeschlagen wird.

3.1.5 Angebote seltene Krankheiten im Internet

Informationsquellen zu seltenen Krankheiten und Orphan Drugs sind im Internet zahlreich vorhanden.
Es werden im Folgenden Seiten aufgefihrt, die von den Befragungsteilnehmern genannt wurden.

Schweizer Portale

Die Internet-Seite Info-maladies-rares (2): Die Seite ist in Zusammenarbeit zwischen den Universitéts-
spitalern Genf und Waadt entstanden. Es handelt sich um eine Internetseite fir Patienten und ihre An-
gehdrigen in den Kantonen Genf und Waadt, das patientenangepasste Informationen zu seltenen Krank-
heiten bietet. Die Seite liefert nur Information aus der Umgebung (Genf und Waadt). Die Daten werden
von Orphanet importiert. Info-maladies-rares betreibt keine eigenen Aktivitaten, die Orphanet-
Datenbank auszubauen. Zusatzlich zur Internetseite wird eine Hotline fir Patienten und Angehdrige be-
trieben. Diese Hotline bedient etwa 5-10 Anrufe pro Woche.

Das Projekt «Kompetenzzentrum fiir seltene Krankheiten - universitare Medizin Ziirich» ist am Kin-
derspital Zurich beheimatet. Es betreibt eine Hotline fir Patienten und Angehoérige. Zudem wird zum
Zeitpunkt der Ausarbeitung dieser Evaluation ein Portal fir Menschen mit seltenen Krankheiten und ihre
Angehdrigen entwickelt, welches aber noch nicht online geschaltet ist. Diese Seite soll verstarkt auch
die sozialen Probleme der Patienten bericksichtigen.

Sowohl Info-maladies-rares als auch die Seite des Projekts «Kompetenzzentrum fir seltene Krankheiten
- universitare Medizin Zirich» werden Uber offentliche Gelder finanziert.

Neben den offentlich finanzierten Institutionen sind die Webseiten der Patientenorganisationen eine
wichtige Anlaufstelle fir Patientinnen und Angehdrige. Folgende Patientenorganisationen wurden in den
Interviews oder in der Online-Befragung genannt:

ProRaris ist der Dachverband der Patientenorganisationen fir seltene Krankheiten in der Schweiz.
ProRaris bietet allgemeine Informationen zu seltenen Krankheiten und den Partner-
Patientenorganisationen aber keine Informationen zu einzelnen Krankheiten oder Medikamenten.

Die Interessengemeinschaft seltene Krankheiten unterstiitzt Patienten mit seltenen Krankheiten, in-
dem sie den Bund bei der Entwicklung von Massnahmen unterstitzt. Sie wird als politische Interessens-
vertretung fur seltene Krankheiten in der Schweiz wahrgenommen, ohne aber eine Anlaufstelle fir Be-
troffene zu sein.

Die Stiftung fiir Menschen mit seltenen Krankheiten unterstitzt Forschung und Lehre mit Bezug zu
seltenen Krankheiten.

Der Forderverein fiir Kinder mit seltenen Krankheiten setzt sich fir die betroffenen Kinder und ihre
Familien ein.

Die Blackswan Foundation unterstutzt die therapeutische Erforschung seltener Krankheiten.

Alle diese Initiativen, Patientenorganisationen und Fordervereine werden durch Personen geleitet, die
sich kennen und sich austauschen. Haufig findet man dieselben Personen in den jeweiligen Vorstanden.
Es gibt aber keinen automatisierten Datenaustausch von Orphanet Schweiz mit diesen Organisationen.
Nur Info-maladies-rares greift aber auf die Daten von orpha.net zu.

Europaisches Portal

Neben Orphanet, das die Mehrheit der europaischen Lander abdeckt, wird nachfolgend ein weiteres Por-
tal fiir seltene Krankheiten vorgestellt. «se-atlas» (8] wurde von einigen Befragungsteilnehmern als
mogliche Alternative zu Orphanet erwahnt. Dieses wurde im 2013 als Forschungsprojekt gestartet. Die
Seite ist seit Februar 2015 online. Das Ziel von se-atlas ist es, den Menschen mit seltenen Krankheiten
einen Uberblick Uber die Versorgungsmaéglichkeiten in Deutschland zu bieten. Das Forschungsprojekt
wurde im Rahmen des «Nationalen Aktionsbindnisses fir Menschen mit seltenen Krankheiten» unter-
stitzt.
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se-atlas importiert die Daten (z.B. seltene Krankheiten oder Expertenzentren) von Orphanet und baut auf
diesen auf. Zusatzlich zu den importierten Daten werden weitere redaktionelle Arbeiten durchgefihrt
und die Versorgungsmaglichkeit wird mit Geo-Informationen ausgestattet. Die neuen Eintrage in se-
atlas werden im Moment nicht an Orphanet zuriickgespielt. Damit geschieht auch keine Qualitatskon-
trolle seitens Orphanet.

Im Unterschied zu Orphanet ist die Zielgruppe auf Menschen mit seltenen Erkrankungen, ihren Angeho-
rigen, behandelnden Arzten und nicht-medizinisches Personal beschrankt. Medizinische Experten und
Forschende gehdren nicht zur Zielgruppe dieses Portals.

Die Angebote werden fir die oben genannten Zielgruppen so aufbereitet, dass das Angebot auf einer
interaktiven Deutschlandkarte dargestellt werden kann. Die Seite bietet dadurch einen einfachen Zugang
zu den Informationen. Die Suche nach Krankheiten erkennt auch &hnliche Schreibweisen («marphan»
findet die Eintrédge zu Marfan). Diese Zusatzfunktionen wurden in Interviews mit den Stakeholdern in der
Schweiz positiv bewertet.

Bei se-atlas werden die Daten anders strukturiert als in Orphanet. Die einzelnen Versorgungsangebote
stehen in Abhangigkeit zueinander. Eine Ubergeordnete Einrichtung, wie ein Universitatsklinikum, bein-
haltet Versorgungseinrichtungen (z.B. einzelne Institute wie die Hamatologie] welche wiederum die ei-
gentlichen Versorgungsangebote beinhaltet (wie eine Sprechstunde zu lysomalen Speicherkrankheiten).
Diese Organisation der Daten erleichtere die Pflege und die Auffindbarkeit der Daten. Eine Krankheit
muss nicht einer Orphanet-Klassifikation (und damit in Abh&ngigkeit mit untergeordneten und tberge-
ordneten Klassifikationen) zugeordnet werden.

se-atlas strebt eine Internationalisierung des se-atlas an. Andere Lander kénnen das Portal lizensieren.
Dabei wird die technische Infrastruktur zur Verfigung gestellt und die Redakteure werden geschult.
Dafur wirde se-atlas, mit Sitz am Universitatsklinikum in Frankfurt am Main, Lizenzgebihren in Rech-
nung stellen.

Diese Informationen stammen aus einer Prasentation der Medical Informatics Group vom Universitats-
klinikum Frankfurt (9] und sie wurden im Austausch mit der Projektleitung dieser Gruppe zusammenge-
stellt.

Internationale Portale

Das US-Amerikanische Portal GARD (10] stellt ahnliche Leistungen wie Orphanet zur Verfiigung. Im
Gegensatz zu Orphanet ermaglicht es GARD uber alle vorhandenen Informationen zu suchen. Jede In-
formation wird mit dem entsprechenden Dokumententyp ausgezeichnet. Im Gegensatz zu orpha.net
braucht es keine vorgdngige Entscheidung, nach welchem Dokumenttyp (Seltene Krankheit, Diagnostik,
Klinische Studien] gesucht wird. Ein Filter erlaubt es in einem zweiten Schritt, den jeweiligen Dokumen-
tentyp herauszusuchen. Am 15. Juni 2016 wurde tber Orphanews (11) bekannt gemacht, dass eine Zu-
sammenarbeit zwischen Orphanet und GARD vereinbart wurde. Die Vereinbarung sieht vor, dass Infor-
mationen aus GARD in Orphanet angezeigt werden, wenn Orphanet keine Informationen zu einer selte-
nen Krankheit hat (und umgekehrt].

Die Seite von der NORD National Organization for Rare Disorders (12] betreibt eine Datenbank mit pati-
entengerechten Informationen zu seltenen Krankheiten. Sie verweisen fir detailliertere Informationen
auf die Seite von GARD.

Die Umfrageteilnehmer nutzten auch andere Informationsseiten, die ahnliche oder komplementare In-
formationen zu Orphanet bieten. Medizinische Informationen werden tber Uptodate.com, Google, Pub-
Med, Wikipedia, genereviews.org, omim.org, pneumotox.com, compendium.ch, orphandrugs auf swiss-
medic.ch (monatlich aktualisiert], clinicaltrials.com, GARD’. NORD®, omim.org, cdc.gov gesucht.

7 https://rarediseases.info.nih.gov/

8 https://rarediseases.org/
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Fiur requlatorische Fragen werden die Seiten von der European Medicines Agency (EMA], der US-
Amerikanische Food and Drug Administration ([FDA), und des National Institutes of Health (NIH) konsul-
tiert.

Fir Informationen zu Patientenorganisation und Therapiemdglichkeiten werden die Seiten von ProRaris,
den einzelnen Homepages der Selbsthilfeorganisationen (auch international), info-maladies-rares.ch,
Seiten der Spitaler, OMIM?, parentproject.it, uildm.it, die Seiten der Schweizer Muskelgesellschaft'® und
MyoSuisse' aufgesucht.

Fir Informationen zur Politik zu seltene Krankheiten wird die Seite des BAG aufgesucht.

3.2 Abldufe und Aufwadnde fiir Orphanet Schweiz

3.2.1 Aufwande fir die Eingabe und die Validierung von Daten in Orphanet

Die Eingabe von Daten in Orphanet ist grundsatzlich fur jede Person mdglich. Es muss ein Konto auf
Orphanet erstellt werden, das dann freigeschaltet wird. Das Erstellen eines Kontos braucht keine Valida-
tion. Neue Eintrage oder Aktualisierungen werden von Orphanet Schweiz und in einem zweiten Schritt
vom Koordinationsteam Orphanet kontrolliert. Typischerweise sind es medizinische Fachpersonen oder
Patientenorganisationen, die Eintrage eingeben. Ein Eintrag dauert gemass den befragten Personen
zwischen 30 Minuten und 3 Stunden, je nach Umfang und Komplexitat des Eintrags. Falls beispielsweise
interdisziplinar alle Leistungen einer padiatrischen oder Erwachsenenabteilung eingetragen werden
sollen, dauert die Eingabe mehrere Tage.

Eine haufige Kritik der Befragten ist, dass die Fragen im Formular zur Eingabe von Eintragen in Orpha-
net (Tool «Professor» von Orphanet) unklar sind. Dies wurde am Kinderspital in der Diskussion mit den
medizinischen Fachpersonen bestatigt. Auch bei Orphanet Schweiz misse den medizinischen Fachper-
sonen haufig geholfen werden. Es sei unklar, was man unter Netzwerk verstehe oder was genau eine
Region bezeichnet (Kanton, Landesteile, etc.). In Bezug auf Fallzahlen bei seltenen Krankheiten sei un-
klar, ob Diagnostizierte gemeint seien oder auch solche in Abklarung. Zeitraubend sei zudem, dass zu-
erst die Informationen zusammengesucht werden mussen, um die Fragen im Formular korrekt zu be-
antworten.

Diese Faktoren ergeben eine negative Beurteilung der Effizienz der Dateneingabe bei Orphanet. Die
sechs Befragungsteilnehmenden, die auch Eintrage schreiben, bewerteten die Effizienz als schlecht. Im
Durchschnitt lag der Wert bei 1.42 (SD=1.13) auf einer Skala von 1 (sehr negativ] bis 5 [sehr positiv). Un-
ter diesen sechs Befragungsteilnehmenden arbeiteten drei an einem Universitatsspital, das Zugang zu
Informationsvermittelnden hat. Die Tools, welche vom Koordinationsteam in Paris zur Verfligung gestellt
werden (insbesondere «Professor» und «Collector») sind, wie erwartet, nicht effizient.

Die Informationsvermittlerin, wie bei der Beschreibung der Rollenverteilung bei Orphanet Schweiz er-
wahnt, kann die medizinische Fachperson bei dieser Arbeit unterstitzen. Bei dieser Arbeit werden die
Fachpersonen kontaktiert, um |hr Fachwissen in Orphanet abzubilden. Dabei werden mehrere Eintrage
parallel bearbeitet, da immer wieder Wartezeiten entstehen. In Zurich kann mit Hilfe der Informations-
vermittlerin pro Woche etwa ein Expertenzentrum in Orphanet eingetragen werden.

Als weiterer Schritt missen die Eintrage validiert und teilweise nachbearbeitet werden. Diese Validie-
rung und Nachbearbeitung wird von Orphanet Schweiz in Genf vorgenommen. Laut Aussagen von Orpha-
net Schweiz beanspruchen diese Aufgaben unterschiedlich viel Zeit und dies je nach Typ des Eintrags. In

? https://www.ncbi.nlm.nih.gov/omim

0 http://muskelgesellschaft.ch/

"' Regionale Zentren z.B. http://www.eoc.ch/Centri-specialistici/Neurocentro-della-Svizzera-
ltaliana/Neurologia/Centro-Myosuisse.html
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sinkender Reihenfolge (erster Eintragstyp braucht am meisten Zeit) sind dies folgende:

Diagnostik
Expertenzentren
Klinische Studien
Forschungsprojekte
Register
Patientenorganisationen

oL =

Fir eine Patientenorganisation kostet eine Validierung etwa einen halben Tag Arbeit. Fir den Eintrag
eines Labors mit vielen (bis zu 80) verschiedenen genetischen Tests dauert die Validierung bis zu einer
Woche. Orphanet Schweiz kann 3-4 Validierungen pro Woche durchfihren.

Die Eintrage werden schlussendlich von Paris validiert. Die Dauer des ganzen Prozesses kann im opti-
malen Fall ein paar Tage, dann aber auch bis mehrere Wochen oder gar 2 Monate dauern (Aussage von
Orphanet Schweiz). Von Nutzerseite wurden auch 3-6 Monaten Validierungszeit genannt.

Orphanet Schweiz hat fir diese Evaluation einen Auszug der getatigten Neueintrage und Aktualisierun-
gen aus den OrphaTools erstellt. Diese sind in der Tabelle 3 zusammengefasst. Die detaillierten Anga-
ben sind im Anhang F) zu finden.

Tabelle 3: Anzahl Neueintrdge und Aktualisierungen durch Orphanet Schweiz im Jahr 2015 (abge-
schlossen) und 2016 (provisorisch)

Jahr Neueintrage Aktualisierungen
2015 total 126 552
2016 99 499
(Januar bis

Oktober 2016)

Quelle: Orphanet Schweiz

3.2.2 Finanzielle Aufwande von Orphanet Schweiz

Die geschatzten aktuellen Jahreslohnkosten von Orphanet Schweiz sind in der Tabelle 4 aufgefiihrt. Die
angegebenen Kosten sind Schatzwerte und basieren auf Angaben aus Antragen fir Fordergelder von
Orphanet Schweiz an die GDK und aus den Jobprofilen.

Seite 25



Tabelle 4: Lohnkosten von Orphanet Schweiz in einer Schatzung durch die Ergonomen

Rolle in Bezug auf Orphanet Funktion in Institution Arbeitspensum| Lohnkosten 2016
Schweiz fir Orphanet geschitzt
Landeskoordinatorin Leitende/r Arzt/Arztin (HUG) 50 % 120°000 CHF
Projektleiter Wissenschaftlicher Mitarbeiter (HUG) 100 % 130°000 CHF
Informationswissenschaftlerin Wissenschaftlicher Assistent (HUG) 40 % 40'000 CHF
Informationsvermittlerin Wissenschaftliche Mitarbeiterin 80 % 80000 CHF
zwischen Spital und Orphanet (Kinderspital Zurich)

Total 370'000 CHF

Quelle: Die Ergonomen

Die Informationsvermittlerin ist nicht der Organisation Orphanet Schweiz angegliedert, ibernimmt aber
eine notwendige Funktion am Kinderspital Zirich und am Universitatsspital Zirich. Sie muss als wichti-
ger Teil des Systems verstanden werden. Die Rolle des Vermittlers wird am Universitatsspital Zu-
rich/Kinderspital von einer Person durchgefiihrt. Diese 80%-Stelle wird im Rahmen der Gesamtstrategie
Hochspezialisierte Medizin (HSM Il) des Kantons Zirich seit 2016 finanziert. Diese Gelder wurden dem
Kinderspital Zurich in einer Projektausschreibung zugesprochen. Die Halfte der Gelder wird durch die
Gesundheitsdirektion des Kantons Zirich, die andere Halfte von der Bildungsdirektion des Kantons Zi-
rich finanziert. Diese Projektfinanzierung endet 2018.

3.2.3 Finanzielle Aufwande von Info-maladies-rares
Die Kosten fur info-maladies-rares.ch werden hier ebenfalls in der Tabelle 5 geschatzt. Die Hotline be-

dient etwa 5-10 Anrufe pro Woche.

Tabelle 5: Geschatzte Personalkosten bei info-maladies-rares.ch

Rolle in Bezug auf Info Maladies Funktion in der Arbeitspensum Ungefdhre
Rares Institution Bruttolohne
Koordination Leitende Arztin (HUG) | Information ist 24'000 CHF
nicht bekannt, da
Teil des 50%
Pensums fiir
Orphanet Schweiz.
Schatzung ist 10%
Mitarbeiterin Hotline Beraterin Genetik 50 %, 2 Tage 40'000 CHF
(HUG) anwesend an der
Hotline
Mitarbeiterin Hotline Projektleiterin (CHUV) | 60 %, 2 Tage 40'000 CHF
anwesend an der
Hotline
104’000 CHF

Quelle: Die Ergonomen

Die Genfer Universitatsspitaler (HUG) finanzierten im Jahr 2016 die leitende Arztin und die Beraterin Genetik,
die beide am HUG angestellt sind. Das Universitatsspital des Kantons Waadt [CHUV) finanzierte 2016 die Pro-
jektleiterin, die am CHUV angestellt ist.

12 Kosten fur Reisespesen und Kommunikation sind in dieser Tabelle nicht berticksichtigt. Diese sind
variabel und mussen bei den Betriebskosten dazugerechnet werden.
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3.2.4 Beurteilung der Aufwdnde und der Ertrage

Orphanet Schweiz funktioniert nach dem vorgesehenen System so, wie es in den Standard Operating
Procedures vorgeschrieben ist und erbringt die geforderten Dienstleistungen.

Ein gewichtiges Problem von Orphanet Schweiz in Genf ist, dass es nicht nach Wunsch gelingt, medizini-
sche Fachpersonen in den verschiedenen Spitaler zu motivieren, Eintrage in Orphanet zu erstellen. Aus
der Sicht der Ergonomen sind die Griinde dafir vielschichtig. Sie unterteilen sich in Griinde, welche die
Organisation und die Motivation betreffen: Die organisatorischen Griinde werden durch die Struktur von
Orphanet bedingt und sind somit «top-down» wirksam. Die motivationalen Grinde werden von den ein-
zelnen Nutzern empfunden und sind «bottom-up» wirksam.

Organisationelle Grinde

= Gemass Orphanet Schweiz reicht das verfiighare Personal nicht aus, um noch mehr Fachperso-
nen zu kontaktieren und Eintrége zu validieren (1.4 Vollzeitstellen sind finanziert).

= Esgibt eine Sprachbarriere zwischen Genf und der Deutschschweiz, die eine effektive Suche
nach Ressourcen in der Deutschschweiz erschwert (Aussagen in mehreren Interviews)'.

= Das foderalistische Gesundheitssystem der Schweiz erlaube es nicht, direkten Einfluss Uber die
politischen Instanzen auf die einzelnen Gesundheitsinstitutionen auszuliben. Orphanet Schweiz
wilnscht sich, dass die noch nicht teilnehmenden Kantone fir eine Zusammenarbeit gewonnen
werden konnen.

= Die Tools, die fur die Eingabe, Validierung, und Veroffentlichung der Daten von der Koordination
Orphanet in Paris zur Verfiigung gestellt werden, sind unnétig aufwandig in ihrer Nutzung (in der
Arbeitsanalyse in Genf festgestellt und von Orphanet Schweiz bestatigt].

Motivationale Griinde sind:

= Der administrative Aufwand fir medizinische Fachleute fir die Eingabe/Aktualisierung der Daten
ist zu hoch. Medizinische Fachleute, vor allem die Spezialisten, sind zudem nicht die eigentlichen
Nutzniesser der Daten in Orphanet. Die Ergonomen sehen keinen Motivationsgrund fir die medi-
zinischen Experten, Daten in Orphanet einzuspeisen.

= Die medizinischen Fachpersonen haben Bedenken wegen der Nutzung der Daten in Orphanet, da
sie thre Finanzierungen und Fallzahlen offenlegen missen, wenn sie sich als Fachpersonen fur
eine seltene Krankheit eintragen wollen.

= Die Zeit zwischen Dateneingabe und Publikation von Eintrédgen in Orphanet kann z.T. mehrere
Monate dauern. Dies wird von medizinischen Fachpersonen als zu lange empfunden.

All diese Grinde fiihren gemass den befragten Personen schlussendlich zur unbefriedigenden Abde-
ckung von Angeboten zu seltenen Krankheiten in vielen Gebieten der Schweiz.

Auf Seiten von Orphanet Schweiz machen es die aufwandigen Tools in Orphanet schwierig, effizient zu
arbeiten. Die Tools sind nicht so aufgebaut, dass ein einheitlicher, Uberprifbarer Prozess moglich ware.
Vielmehr muss der Nutzer (Projektleiter und Informationswissenschaftler bei Orphanet Schweiz] Infor-
mationen zwischen den Tools kopieren, was zeitintensiv und fehleranfallig ist. Aus Sicht der Ergonomen
ist auch das Controlling des Ablaufs dadurch erschwert. Die vier Tools im Detail sind:
= «Professor» ermaglicht die Dateneingabe durch die Nutzer. Dies ist das Eingabeformular, das durch
medizinische Fachpersonen oder Patientenorganisationen verwendet wird.
= «Arbor» erméglicht das Uberpriifen und Abgleichen der Kompetenzen einer Fachperson mit dem Or-
pha-Klassifizierung-Baum.
= «Collector» ermdglicht es, Daten aus «Professor» einzupflegen und fur die Validierung nach Paris zu
ubermitteln.
= «Major» ermdglicht die Veroffentlichung der Eintrage.

'3 Die Fachsprache unter medizinischen Fachpersonen ist hdufig Englisch. Diese vereinfache nach Aus-
sage von Orphanet Schweiz die sprachliche Kommunikation.
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Es existieren Dokumentationen zu den jeweiligen Tools. Es wiirde den Rahmen dieses Berichts spren-
gen, die Ablaufe dieser Eingabe- und Uberprifungsprozesse zu dokumentieren.

3.3 Effektive Nutzung von Orphanet

3.3.1 Nutzende von Orphanet in der Schweiz

Die Daten der letzten Zufriedenheitsumfrage von Orphanet (13) geben Aufschluss tber die Nutzer-
gruppen von Orphanet. Orphanet erhebt diese Daten jahrlich. Diese werden mit einem Fragebogen in
einem Pop-Up-Fenster direkt auf dem Orphanet-Portal erhoben. Dabei erscheint der Fragebogen auf
der ersten Seite, die man besucht. Dies kann die Startseite oder jede andere Seite sein, die gedffnet
wird. Gerade bei der Suche tber Suchmaschinen-Anbieter konnen auch Unterseiten (z.B. zu einer selte-
nen Krankheit] als erste gedffnet werden. Bei der Befragung im Jahr 2015 haben 3795 Nutzende ihre
Zugehorigkeit zu einer Nutzergruppe angegeben. 45 % der Nutzenden gaben an, im Gesundheitswesen
zu arbeiten. 26 % der Besucher sind nach dieser Statistik Patientin-
nen/Angehérige/Patientenorganisationen, 17 % sind Studenten. Weitere Informationen sind in der Abbil-
dung 2 oder dem zugrundeliegenden Dokument (13) zu entnehmen.

Fur die Untersuchung der Nutzungsverhalten stehen in erster Linie die Gruppen der Mitarbeiter des
Gesundheitswesens und der Patienten und deren Angehdrige im Vordergrund.

Von den 26 % Patientinnen oder Patientenvertretungen sind nur 1.2 % der Gesamtstichprobe Patienten-
organisationen, 25 % der Teilnehmenden sind Patienten und ihrem Familien- und Freundeskreis zuzu-
ordnen.

Bezlglich den Mitarbeitern im Gesundheitswesens sind 18 % Spezialisten im Spitalumfeld und etwa 6 %
sind Allgemeinarztinnen. Etwa 4 % sind unabhangige Spezialisten.

Laut derselben Studie geschieht die Halfte der Zugriffe Uber Google oder andere Suchmaschinen. 85 %
der Anfragen betreffen eine Suche nach einer bestimmten Krankheit.

Die Statistik wurde Uber alle Besucher des Portals orpha.net erstellt. Es ist aber nicht davon auszuge-
hen, dass die Nutzer aus der Schweiz andere Informationen suchen wiirden. Die Frage nach den tat-
sachlichen Nutzern, gemessen in Zugriffen auf Orphanet, kann damit beantwortet werden. Allerdings
zeigt die Studie Interpretationsspielraum bei der Beurteilung der Nutzungsqualitat. Die Ergonomen ge-
hen in den folgenden Kapiteln genauer darauf ein.

M Health professional

W Patient/family/patient
organisation

M Research

M Industry

W Healthcare manager/policy
maker

M Education/Communication

I Student

I Other

Abbildung 2: Nutzergruppen des internationalen Portals Orphanet (Quelle: Zufriedenheitsumfrage von
Orphanet, 2016)
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3.3.2 Beriicksichtigung der Zielgruppen in Orphanet

In Orphanet stehen Informationen fiir Laien (Artikel fiir die allgemeine Offentlichkeit) und viele Experten-
informationen (verschiedene klinische Leitlinien und Review-Artikel] zur Verfiigung. In den Interviews,
welche die Ergonomen gefihrt haben, haben alle Befragten Inhalte von Orphanet nutzen kénnen.

Im Folgenden werden die Zielgruppen, wie sie von den Ergonomen fir den Fragebogen definiert wurden,
nochmals aufgefiihrt. Bei jeder Zielgruppe steht am Schluss in der Klammer wie haufig sie als Zielgrup-
pe von den Umfrageteilnehmern genannt wurden (in absteigender Reihenfolge).

= Mitarbeiterin Gesundheitswesen (Arzt/Arztin, Pflegepersonall; (14 Nennungen)

= Patientinnen mit seltener Krankheit; (12 Nennungen]

= Angehoriger einer Patientin mit einer seltenen Krankheit; (7 Nennungen)

=  Forscher im medizinischen, biotechnischen, pharmazeutischen Bereich; (6 Nennungen)
= Mitarbeiter einer Patientenorganisation fur seltene Krankheiten; (2 Nennungen)

= Mitarbeiter einer Verwaltung, Bund oder Kantone; (1 Nennung)

= Mitarbeiterin, welche Inhalte fir Orphanet schreibt oder validiert; (0 Nennungen)

* Mitarbeiterin eines medizinischen/pharmazeutischen Fachverbandes; (0 Nennungen)

In Bezug auf Mitarbeiter des Gesundheitswesens wurde mehrfach bemerkt, dass die eigentliche Ziel-
gruppe die Arztinnen der Grundversorgung und die niedergelassenen Spezialisten seien, die Patienten
weiterverweisen. In den Interviews mit den Spezialisten an den Spitalern zeigte sich allerdings, dass
diese Orphanet hochstens fur die Vernetzung nutzen kdnnen, aber die Informationen zu seltenen Krank-
heiten sonst nicht fir die Arbeit genutzt werden. Sie verwenden fir ihre Arbeit vielmehr spezialisierte
Plattformen und primare Forschungsliteratur.

Es wurde von Seiten Patienten und Patientenorganisationen mehrfach erwahnt, dass Orphanet fur Pati-
enten nicht einfach bedienbar sei. Es ist zwar anzunehmen, dass Menschen nach langerem Krankheits-
verlauf und wenn sie sich schon gut mit ihrer Krankheit auskennen, sich mit Orphanet auf dem Laufen-
den halten kénnen. So werden sich diese daflr interessieren, welche neuen Angebote, die ihre Krankheit
betreffen, existieren. Gerade dieser Nutzungsfall wird aber durch Orphanet nicht unterstiitzt. Man kann
sich nicht automatisch Gber Neuigkeiten zu einer Krankheit informieren lassen ™.

Aus Expertensicht sind die Nutzer, die am meisten von Orphanet profitieren, jene zwischen den zwei
Polen Experten und Laien: Allgemeinarzte, Patientenorganisationen, Hotlines zu seltenen Krankheiten,
Medizinstudentinnen, die mit Hilfe von Orphanet Informationen zu seltenen Krankheiten abrufen kénnen
und diese fur ihre Arbeit brauchen oder die Informationen an die eigentlichen Betroffenen weiterleiten
konnen.

3.3.3 Exkurs: typische Nutzung durch Patienten

Fir die Zielgruppe der Patientinnen und Angehdrigen, die laut Nutzungsstatistik von Orphanet 25% der
Nutzer ausmachen, mdchten die Ergonomen das Nutzungserlebnis mit Hilfe einer Geschichte einer typi-
schen Nutzung von Orphanet aufschlisseln. Aus der Sicht der Ergonomen ist dies wichtig, um eine Aus-
sage zur Erwartung und der Erfullung dieser Erwartung geben zu kénnen.

Im Gesprach mit den Patientenorganisationen zeigte sich, dass Patienten oder Angehdrige hauptsachlich
drei Fragen in Bezug auf eine seltenen Krankheit haben.

=  Was fir eine Krankheit habe ich?

= Wer hilft mir?

=  Wo muss ich hin?

Diese Fragen stellt sich der Patient, wenn er bei seinem Arzt mit einer Diagnose oder einer vermuteten
Krankheit konfrontiert wurde.

'“ Es existiert hingegen ein allgemeiner Newsletter auf Franzésisch und Englisch.
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Sobald der Nutzer zu Hause ist, sucht er mit Hilfe einer Suchmaschine nach der Krankheitsbezeichnung
(in unserem Beispiel Marfan) und findet einen Link zu Orphanet. Der gefundene Link mag der Krankheit
entsprechen oder eine ahnliche Krankheit betreffen. Der Patient oder Angehdrige landet auf einer Resul-
tateseite wie in Abbildung 3 abgebildet ist. Die Resultateseite zeigt in unserem Fall nur eine spezielle
Untergruppe des Marfansyndroms mit wenig Informationen und die nur an Experten gerichtet sind
(Emergency Guidelines, Kodierungen der Krankheit). Der Patient oder Angehdrige braucht an dieser
Stelle bereits viel Vorwissen und eine ausgepragte Gesundheitskompetenz, um seine Krankheit einzu-
ordnen und um zu wissen, dass er wohl an anderer Stelle mehr Informationen zu seiner Krankheit
Marfan-Syndrom findet. Eine erneute Suche Uber die Orphanet-Suche ergibt 14 Ergebnisse von Krank-
heiten in Verbindung zu Marfan. Fir einen Laien ist es schwierig hier eine Auswahl zu treffen. Eventuell
kann die Patientin mit Hilfe ihres Arztes die richtige Zielseite finden (hier Marfan-Syndrom, ORPHA558).

The portal for rare diseases and orphan There is no disease so rare Help

drugs that it does not deserve attention Contact us
" Inserm ** |
Orphan drugs Expert centre and | Diagnostic tesits Research and Patient Professionals and | Other information
Networks trials organisations institutions

Emergency guidelines

Search by sign Classifications Genes Disability Encyclopaedia for Encyclopaedia for
patients professionals

Homepage » Rare diseases » Search Sprache auswahlen v Print =)

Powered by Google Google Ubersetzer

SIMPLE SEARCH OTHER SEARCH OPTION(S)
_) s e = Alphabetical list
% mandatary fiekd Gene name or symbol
QMM
ICD-10
Orpha number

. - Neonatal Marfan syndrome

ORPHA284979 1CD-10: Qa7 4
Synonymis): Meonatal MFS OMIM: -
Prevalence: Unknown UMLS: =
Inheritance: Autosomal dominant MeSH: =
Age of onset: Infancy MedDRA: -
Neaonatal
SUMMARY Additional information

An Orphanet summary for this disease is currently under development. However, other data related to the disease are

accessible from the Additional Information menu located on the right side of this page. Further information an this disease

> Classification(s) (4}

> Genefs) (1)
. > Other website(s) (1)
E E n u m n H Health care resources for this disease

= Expert centres (69)

= Diagnostic tests (46)

= = = = Patient organisations (17)
Detailed information > Orphan drug(s) (0}

Emergency guidelines Francais [~] (2012, pdf)

Research activities on this disease

et ﬁ:;&‘, v > Research projects (15)
e = Clinical trials (0)

Abbildung 3: Screenshot einer Resultateseite von Orphanet nach dem Klicken auf ein Google -Resultat

Die Frage «Wer hilft mir?» ist fir den Laien auch auf der richtigen Seite zum Marfan-Syndrom schwierig
zu beantworten. Es gibt einen Link zu Expertenzentren. Allerdings flhrt der Link auf eine Seite mit 111
Ergebnissen, geordnet nach Spezifizitat und beginnend mit einem Eintrag eines Spezialzentrums in Da-
nemark. Der Nutzer kann nun in einem weiteren Schritt seine Suche nach Land und nach Angebotstyp
(Spezialsprechstunde, genetische Beratung) und Patientengruppe (Einrichtung fir Erwachsene oder
Kinder) eingrenzen. Die Unterscheidung zwischen Spezialsprechstunde und genetischer Beratung ist fur
den Patienten schwierig zu machen. Wenn man eine Eingrenzung nach Land durchfihrt, werden wiede-
rum alle 14 Krankheiten mit Bezug zu Marfan angezeigt. Dies war eine Entscheidung, welche die Nutze-
rin zuvor schon getroffen hat. Es bleibt aber die Verunsicherung, ob man durch das wiederholte Eingren-
zen Expertenzentren ausschliesst, die helfen konnten. Nach einem weiteren Klick auf Marfan-Syndrom
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werden 5 Angebote in der Schweiz angezeigt: 1 Angebot am Inselspital, 1 am Kinderspital Zurich, 1 Uni-
versitatsspital Zirich und 2 Angebote am Universitatsspital in der Waadt.

Auf die Frage «Wo muss ich hin?» kann man nun zuerst das nachstgelegene Spital auswahlen. Ange-
nommen man praferiert Bern, bekommt man als ersten Facharzt den Namen eines bekannten Schwei-
zer Herzspezialisten, den man kontaktieren kann (oder sich dann vielleicht doch nicht getraut).

Vermutlich geht man zurlck zum Hausarzt, um sich beraten zu lassen. Eine alternative Strategie ware,
bei Patientenorganisationen zu suchen. Man klickt auf der Seite mit den Informationen zu Marfan-
Syndrom auf den Link zu den Patientenorganisationen. Bei diesem Weg ist der Ablauf ahnlich wie bei den
Expertenzentren: 41 Patientenorganisationen werden aufgefihrt, diesmal beginnend mit einer Organisa-
tion in Belgien. Eine Einschrankung nach Land flihrt wieder zur Liste mit Krankheiten im Zusammen-
hang mit Marfan. Die Suche fihrt zu drei Patientenorganisationen, davon eine in Bern. Die Resultatesei-
te zeigt die Adressangaben und einen Link, der wiederum nicht sehr patientenfreundlich dargestellt ist.
Der Link fihrt dann auf eine patientengerechte Seite der Marfan Stiftung Schweiz.

Diese Geschichte zeigt exemplarisch, wie aufwandig eine typische Suche auf Orphanet ist. Bei der Kon-
zeption des Portals orpha.net soll von solchen «user stories» ausgegangen werden, damit es zielgrup-
pengerechter wird.

In den Interviews wurden zwei Patienten befragt, welche Orphanet nicht aus einer Berufs- oder einer
Vereinstatigkeit kannten. Die Ergonomen hatten keine Mdglichkeit mit lhnen Nutzungsfalle durchzuspie-
len. Aus Expertensicht kann jedoch beurteilt werden, dass auch Personen mit guter Ausbildung und aus
hoherem soziodkonomischen Umfeld, Mihe haben werden, sich in Orphanet zu informieren. Die Zufrie-
denheitsstatistik von Orphanet trag diesen Nutzungsfallen keine Rechnung. Benutzer werden nur auf der
erstaufgerufenen Seite befragt und jene, welche die Seite nur 1 Mal gebraucht haben, werden ausge-
schlossen (13).

3.3.4 Nutzungshadufigkeit von Orphanet

Grundsatzlich muss Orphanet dem Nutzer bekannt sein, bevor er dieses nutzen kann. In der Online-
Befragung gaben 5 Patienten oder Angehdrige an, Orphanet noch nicht zu kennen. Zwei von lhnen er-
klarten, dass ihre Informationsbeschaffung tber den Hausarzt oder einen Spezialisten laufen wiirde.

Von den 5 Personen, die Orphanet bisher nicht genutzt haben, haben nur 2 Personen (1 Patient und 1
Person von einer Verwaltung) angegeben, dass sie Orphanet in Zukunft nicht verwenden mdchten. Die
grundsatzliche Bereitschaft das Portal zu nutzen, wenn sie es einmal kennen, ist also bei den Nutzenden
eher gross.

23 von 29 an der Online-Befragung teilgenommen Personen haben Orphanet bereits verwendet. 6 hatten
Orphanet bisher nicht benutzt. Es gibt nur 3 der 29 Teilnehmer der Umfrage, welche Orphanet mehr als
1 Mal taglich nutzen (siehe Abbildung 4). Die Nutzungshaufigkeit von Orphanet liegt bei Fachverb&anden
und Patienten am tiefsten. Nur eine von vier Patientinnen hatten Orphanet bisher gebraucht. Die hau-
figsten Nutzenden sind Mitarbeitende von Orphanet und die Mitarbeitenden in Gesundheitsinstitutionen.
Hierzu anzufligen ist, dass all diese Angaben ohne statistische Relevanz sind, jedoch Tendenzen aufzei-
gen.

20 von 23 Personen haben die Schweizer Seite orphanet.ch bereits verwendet und Informationen abgeru-
fen (siehe Abbildung 5. Die weiteren Resultate betreffen die Kategorien auf dem internationalen Portal
orpha.net. Die am haufigsten genutzten Kategorien sind demnach seltene Krankheiten, Expertenzentren
und Netzwerke und schliesslich Fachleute und Einrichtungen.
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. Patienten/Angehérige
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0 -
1 Mal mehr als mehr als mehr als
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Haufigkeit der Nutzung

Abbildung 4: Haufigkeit der Nutzung von Orphanet abhangig von der Nutzerrolle (Quelle Online-
Befragung durch Die Ergonomen)
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Abbildung 5: Nutzung der jeweiligen Kategorien in Orphanet abhdngig der Nutzerrolle. Mehrfachnen-
nungen waren mdoglich. (Quelle: Online-Befragung durch Die Ergonomen)
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Die meisten Befragten gaben an, die internationale Seite orpha.ch als Einstiegsportal zu verwenden. Vor
allem die Forschenden und die Mitarbeiter des Gesundheitswesens gehen direkt auf orpha.net, um In-
formationen abzurufen. Die Antworten auf die offenen Fragen im Fragebogen zeigten, dass der Unter-
schied zwischen dem internationalen Portal Orphanet und der Landerseite orphanet.ch nicht immer ge-
macht wird. Darum ist auch die Praferenz zur Nutzung (siehe Abbildung 6] dieser beiden Seiten mit Vor-
sicht zu interpretieren.

9 -
8 -
7 -
6- Nutzerrolle
Patienten/Angehdrige
Verwaltungen
— 51
% Mitarbeitende Gesundheitswesen
N
o Forschende
< 4-
Mitarbeitende Orphanet
Patienten -
organisationen
3- Fachverbande
2 -
1 -
orphanet.ch orpha.net beide
gleichermassen
Préferenz

Abbildung 6: Praferenz zur Nutzung der Seiten orphanet.ch und orpha.net in Abhangigkeit der Nutzer-
rolle (Quelle Online-Befragung durch Die Ergonomen)

In diesem Zusammenhang haben die Ergonomen zusatzlich den «Net Promoter Score» (14) bei den Um-
frageteilnehmern erfragt. Dieser gibt an, wie wahrscheinlich es auf einer Skala von 0 bis 10 ist, dass die
befragte Person Orphanet einem Freund oder Kollegin weiterempfehlen wiirde. Die Antworten sind in
der Abbildung 7 dargestellt. Der Net Promoter Score sagt aus, dass bei einem Wert von 9 oder 10 die
Personen als Promotoren fir Orphanet eintreten wiirden. Personen die mit einem Score von 7 oder 8
antworten, gelten als indifferent, und schliesslich werden Personen mit einem Wert von 6 oder darunter
als Detraktoren bezeichnet. Uber alle Gruppen gerechnet wird Orphanet mit einer Wahrscheinlichkeit
von etwa 80% weiterempfohlen. Der NPS-Score tber alle Teilnehmenden gerechnet ist 41, was ein be-
friedigender Score darstellt (die Skala reicht von -100 bis +100, siehe Berechnung unter (14]). Die detail-
liertere Betrachtung nach Nutzerrolle zeigt, dass vor allem die Mitarbeitenden von Orphanet, die For-
schenden, die Mitarbeiter des Gesundheitswesens oder die Patientenorganisationen Orphanet weiter-
empfehlen wirden. Patienten sind dagegen indifferent.
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Abbildung 7: Net Promoter Score abhangig von der Nutzerrolle mit Angabe des Mittelwertes und der

Standardabweichung. Die Skala reicht von einer sehr unwahrscheinlichen (0) bis zu einer sehr wahr-

scheinlichen Weiterempfehlung (10). Der NPS-Score iiber alle Teilnehmenden ist 41, 80% wiirden Or-
phanet weiterempfehlen. (Quelle: Online-Befragung durch Die Ergonomen]

3.3.5 Einfachheit der Nutzung von Orphanet

Die Bewertung der Einfachheit der Nutzung war weder positiv noch negativ (siehe Abbildung 8). Viele
Aussagen bei Mitarbeitern aus dem Gesundheitswesen oder Patientenvereinigungen zeigen, dass man
sich einen einfacheren Zugang zu Orphanet wiinscht. Insbesondere wiinschen sich die Befragten eine
verbesserte Suchfunktion, bei der man zielgerichteter suchen kann. Auch Personen im Gesundheitswe-
sen brauchen Vorkenntnisse, um z.B. bei der Suche nach verschiedenen seltenen Krankheiten die richti-
gen Entscheidungen zu treffen. Patientenorganisationen haben zudem erwahnt, dass Krankheitsbilder
bei der Auswahl der Krankheit helfen konnten und dass auch erklart werden soll, wie man die Suche am
effizientesten einsetzt. Die Struktur in Orphanet sei schwierig zu verstehen und nicht zielfiihrend.

Die Seite sei vor allem fur Patienten schwierig zu bedienen. Diese Aussage kam von einem Patienten
selbst aber auch von Vertretenden von Patientenorganisationen. Orphanet verlangt ein hohes Niveau an
Gesundheitskompetenz, um richtig angewendet werden zu konnen. Bei der Aufteilung der Bewertung der
Einfachheit der Nutzung wurde festgestellt, dass die befragten Patienten sowie Vertretende von Verwal-
tungen und Fachverbande die Einfachheit als eher negativ bewerten. Die Mitarbeiter von Orphanet be-
werten die Einfachheit der Nutzung auch als mittelmassig. Allerdings bewerten diese alle Funktionalita-
ten: Die Suche, die Dateneingabe und die Validierung. Die Tabelle 6 und die Tabelle 7 zeigen Aussagen
zur Einfachheit der Nutzung fir das internationale Portal orpha.net und die Schweizer Seite orphanet.ch.
Die Einfachheit wird bei beiden Seiten ahnlich bewertet.
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Abbildung 8: Wahrgenommene Einfachheit der Benutzung mit Angabe des Mittelwertes und der Stan-
dardabweichung. Die Skala reicht von einer sehr negativen Bewertung (--) bis zu einer sehr positiven
Bewertung (++). (Quelle: Online-Befragung durch Die Ergonomen)

Um die Einfachheit der Nutzung detaillierter zu untersuchen, wurde ein Teilaspekt der Einfachheit der

Nutzung, die Effizienz, noch genauer ausgewertet. Die Suche nach Informationen in Orphanet wird ten-
denziell als effizient eingeschatzt (siehe Abbildung 9).
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Abbildung 9: Wahrgenommene Effizienz bei der Suche in Orphanet nach Nutzerrolle mit Angabe des
Mittelwerts und der Standardabweichung. Die Skala reicht von einer sehr negativen Bewertung
(--) bis zu einer sehr positiven Bewertung (++). (Quelle Online-Befragung durch Die Ergonomen)
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Tabelle 6: Einzelaussagen in der Online-Befragung in Bezug auf Einfachheit der Nutzung von orpha.net
Legende: [+] = positive Kommentare, [-] = negative Kommentare, [!] = Verbesserungsvorschlage (Quel-
le: Online-Befragung durch Die Ergonomen)

Patienten/ | Vertretende von Mitarbeitende Forschungs- | Mitarbeitende von | Vertretende | Vertretende von
Angehorige | Verwaltungen Gesundheitswesen tatige Orphanet Schweiz | von Fachverbande
Patienten-
organisation
[-] Schlechte Lesbarkeit [ [-] Die Eingabe braucht ['] Nutzerfreund- [-] Schwer
[-] Schwierig Kompetenzen und lichkeit und Aufbau verstandliche
Informationen zu finden genligend Personal verbessern Suchlogik

da zu viel Text

[l Benutzerfreundlichkeit
verbessern

[1] Ubersichtlichkeit
verbessern

[!] Seite der Zielgruppe
anpassen

Navigation und
Darstellung der
Suchergebnisse

[] Eingabe soll
vereinfacht werden

['] Benutzerfreundlichere

[-] Unuibersichtlich,
da manin
verschiedenen
Kategorien nach
derselben
Krankheit suchen
muss

[IHilfsfunktionen
bei der Suche
hinzufiigen

{!] Darstellung der
Schweizer
Angebote
unabhangig der
Sprache

['] Prazise und
vollstandige
Eingabe der
Schweizer
Angebote

Quelle: Die Ergonomen

Tabelle 7: Einzelaussagen in der Online-Befragung in Bezug auf Einfachheit der Nutzung von orpha-
net.ch
Legende: [+] = positive Kommentare, [-] = negative Kommentare, [!] = Verbesserungsvorschlige (Quel-
le: Online-Befragung durch Die Ergonomen)

Patienten/
Angehdorige

Vertretende von
Verwaltungen

Mitarbeitende
Gesundheitswesen

Forschungs-
tatige

Mitarbeitende von
Orphanet Schweiz

Vertretende von
Patienten-
organisation

Vertretende
von
Fachverbande

[-] Seite ist zu wenig
klar gestaltet

[-] Seite ist schlecht
organisiert

[-] Kein schénes
Design

[-] sehr
unibersichtliche Seite

Quelle: Die Ergonomen

3.3.6 Design von Orphanet

Das Design hat Einfluss auf die Nutzungsqualitat einer Webseite. Die Ergonomen haben die Frage zum
Design von orphanet.ch und orpha.net im Fragenbogen ermittelt. Die Frage zielte darauf ab zu erfahren,
ob die Seite ansprechend gestaltet sei.
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Das Design des internationalen Portals orpha.net wurde durchschnittlich mit 2.72 (Skala von 1 bis 5]
bewertet. Die Schweizer Seite orphanet.ch wurde im Schnitt mit 2.65 bewertet. Das Design wurde damit
bei beiden Angeboten als unterdurchschnittlich gut bewertet (der Mittelpunkt auf der Skala ist 3). In den
Kommentaren wurde haufig die schlechte Lesbarkeit und das Design bemangelt. Das Design sei veraltet
und die Seiten missten neugestaltet und der heutigen Zeit angepasst werden.

3.3.7 Beurteilung der Nutzung
Die Ergonomen ziehen folgende Schlussfolgerungen aus der Befragung zur Nutzung.

Orphanet bietet fir alle Nutzenden aus den in den SOP definierten Zielgruppen Informationen an. Das
internationale Portal orpha.net ist aber nicht auf die Bedurfnisse zweier wichtiger Zielgruppen ausge-
richtet: Patientinnen und Patienten und medizinische Spezialisten. Fir Patienten, die noch Laien sind, ist
das Auffinden von relevanten Informationen zu schwierig. Die Spezialisten wiederum brauchen Orphanet
nicht mehr. Sie verwenden primare Forschungsliteratur, die zeitnah die Entwicklung in der Forschung
abbildet.

Die Seiten orphanet.ch werden laut Aussagen der Nutzer kaum verwendet. Die Website wird als Ein-
stiegspunkt fir das internationale Portal orpha.net verwendet. Dies bringt an und fur sich keinen Nut-
zen, erzeugt aber Unsicherheiten, weil nicht klar ist, auf welcher Seite man sich befindet und wo welche
Informationen zu finden sind. Diese Verwechslungsgefahr wird durch das ahnliche Design der beiden
Angebote verstarkt.

Die Suche nach Informationen auf dem internationalen Portal gestaltet sich schwierig, da in jeder Kate-
gorie (Seltene Krankheiten, Expertenzentren, etc.] einzeln gesucht werden muss. Ein typischer Nut-
zungsfall, dass man alle Medikamente und Therapieangebote zu einer bestimmten seltenen Krankheit
abrufen will, wird nicht unterstitzt.

3.4 Qualitat der Inhalte

3.4.1 Inhaltliche Vollstandigkeit der Daten und Regionalitat

Orphanet erlaubt es alle Informationen mit Bezug zur Schweiz abzurufen, sofern diese erfasst sind. Der
Nutzende muss Vertrauen haben, dass die Daten vollstandig sind. Die Datenvollstandigkeit fir die
Schweiz wird aber vor von vielen Befragten bezweifelt. Ist man nicht sicher, ob alle Informationen vor-
handen sind, werden alternative Portale konsultiert, um die Informationssuche abzusichern. Ein von
einer befragten Person genanntes Beispiel ist, dass in der Forschungsdatenbank PubMed Schweizer
Autoren gesucht werden, die Uber eine spezifische seltene Krankheit publiziert haben. Dies wird mit der
Absicht getan, Experten zu finden, die noch nicht in Orphanet aufgefiihrt sind.

Erschwerend kommt hinzu, dass die Suche nach regionalen Informationen (z.B. eine Suche in der
Schweiz]) in Orphanet nicht direkt machbar ist. Es muss jeweils zuerst die Rubrik (z.B. «Seltene Krank-
heiten», «Orphan Drugs», «Expertenzentren», etc.] ausgewahlt werden, um dann nach dem Land filtern
zu konnen. Das Beddrfnis, dass man in erster Linie Informationen aus der Region sucht, ist vor allem fur
Patienten und Angehdrige gross. In Orphanet gibt es keine Mdglichkeit, Informationen zu Symptomen, zu
Expertenzentren, zu Medikamenten (Orphan Drugs) und zu Diagnoselabors fiir eine gegebene Krankheit
mit einer Suche zu finden. Jede Anfrage muss einzeln getatigt werden.

In Abbildung 10 wird die Einschatzung der Befragten wiedergegeben, ob bei den Informationen in Orpha-
net die eigene Region bericksichtigt wird. In der Online-Befragung mussten die Befragten sich einer
bevorzugten Suchsprache zuordnen. Diese kann vom Wohn - oder Arbeitsort der Befragten abweichen.
Beziglich Suchsprache ist zu bemerken, dass nur vier von den insgesamt 15 deutsch muttersprachigen
Umfrageteilnehmern angaben, Informationen auf Deutsch zu suchen, die Gbrigen suchen auf Englisch.
Im Franzdsischen ist die Praferenz fur das Englisch hingegen weniger vorhanden.

Die Befragten beurteilen die Abdeckung ihrer Sprachregion als durchschnittlich. Nutzende in der
Deutschschweiz sehen ihre Region leicht schwacher vertreten als Nutzende in der franzdsischen
Schweiz.
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Abbildung 10: Vollstéandigkeit der Daten fiir die Region des Nutzers (durch Suchsprache in Orphanet
definiert) mit Angabe des Mittelwerts und der Standardabweichung. Die Skala reicht von einer sehr
negativen Bewertung (--) bis zu einer sehr positiven Bewertung (++]. (Quelle: Online-Befragung durch
Die Ergonomen)

Die Seite orphanet.ch ist heute auf Franzdsisch und Deutsch vorhanden. Eine Italienische Version exis-
tiert nicht, wird aber von einer Tessiner Vertreterin in der Befragung gefordert. In der Online-Befragung
wurde vielfach kritisiert, dass orphanet.ch nur auf Franzosisch existiere.

Die deutschsprachige Version von orphanet.ch wurde im Juni 2016 veréffentlicht. Dies ist noch nicht von
allen Nutzenden bemerkt worden. Diese Annahme wird dadurch gefordert, dass man mit einem
deutschsprachigen Internetbrowser nicht automatisch auf die deutschsprachige Version von orphanet.ch
weitergeleitet wird. Man muss aktiv in der oberen Navigation auf «Deutsch» klicken.

Die Qualitdt der deutschen Ubersetzung ist mangelhaft: Die redaktionellen Inhalte missen lektoriert und
redigiert werden. Dies ist notwendig, soll die Website von einem deutschsprachigen Publikum ernst ge-
nommen werden konnen.

Aus der Online-Befragung gibt es keine Hinweise, die auf eine Erweiterung des Angebots in orphanet.ch
hindeuten. Auch eine Erweiterung der regionalen oder kantonalen Neuigkeiten wird nicht gefordert. Es
gibt jedoch eine Aussage, dass fur die Internetseite orphanet.ch die Zielgruppe besser definiert werden
sollte und dann die Seite entsprechend anzupassen sei.

Orphanet Schweiz konstatiert, dass die Nutzer den Zweck der Landerseite verkennen. Aus vielen Aussa-
gen aus dem Fragebogen und den Interviews schliessen die Ergonomen, dass die Nutzer sich kaum fur
die vorhandenen Informationen auf der Schweizer Seite orphanet.ch interessieren. Es gab keine Aussage
von den Befragten, dass das Angebot von der Schweizer Seite orphanet.ch geschatzt wird.

3.4.2 Niitzlichkeit

Die zwei Faktoren, die nach dem TAM Modell eine tatsachliche Nutzung voraussagen, sind die wahrge-
nommene Nutzlichkeit und die wahrgenommene Einfachheit der Nutzung. Die Auswertung der Online-
Befragung zeigt, dass die wahrgenommene Nitzlichkeit von Vertretenden der Verwaltung und Patientin-
nen und ihren Angehdrigen nur knapp als positiv bewertet wird (siehe Abbildung 11). Bei den befragten
Vertretenden der Patientenorganisationen und den Mitarbeitern von Orphanet gibt es dagegen eine ma-
ximal positive Wertung.
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Abbildung 11: Wahrgenommene Niitzlichkeit von Orphanet abhangig von der Nutzerrolle mit Angabe
des Mittelwertes und der Standardabweichung. Die Skala reicht von einer sehr negativen Bewertung
(--) bis zu einer sehr positiven Bewertung (++). (Quelle: Online-Befragung durch Die Ergonomen)

Das Portal Orphanet, oder viel mehr die internationale Zusammenarbeit, die dahintersteht, werden von

allen Nutzern und Stakeholdern in der Befragung geschatzt. Es wurde haufig ausgesagt, dass die Arbeit
an seltenen Krankheiten und Orphan Drugs nur in einem internationalen Kontext méglich sei. Die Nitz-
lichkeit des Portals wird nicht grundlegend in Frage gestellt.

In Bezug auf die nationale Internetseite orphanet.ch waren aber die Aussagen der Befragten, dass sie
das Portal «kaum verwenden» und dass es «kaum aktuelle Informationen und keine wirklichen Inhalte»
habe. Es sei weder fiir Experten (Arzte, etc.) noch fiir Laien eine nitzliche Seite. Orphanet Schweiz fligt
als Zusatznutzen an, dass man die Inhalte der Landerseite im internationalen Kontext vergleichen kann.
Auch sei es mdglich, allgemeine Informationen zu Orphanet in der Schweiz direkt mit einem Link auf
orphanet.ch an interessierte Personen zu versenden.

In der Tabelle 8 und Tabelle 9 sind die qualitativen Aussagen zur Nitzlichkeit von Orpha.net und Orpha-
net.ch detaillierter aufgefihrt.
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Tabelle 8: Einzelaussagen in der Online-Befragung in Bezug auf Niitzlichkeit von orpha.net
Legende: [+] = positive Kommentare, [-] = negative Kommentare, [!] = Verbesserungsvorschlage

Patienten/ | Vertretende | Mitarbeitende Forschungs- Mitarbeitende von Vertretende von Vertretende
Angehorige | von Gesundheitswesen tatige Orphanet Schweiz Patientenorganisation von Fach-
Verwaltungen verbanden
[+] Grosse [+] Vergleich der [+] Monatlicher | [+] Umfang der [+] Uberpriifung, ob es sich| [-]
Datenbasis, diagnostischen Newsletter Gber | Informationen zu um eine seltene Krankheit | Angaben in
gut gepflegt, | Methoden seltene seltenen Krankheiten handelt der Schweiz
vollsténdig [+] Suche nach Krankheiten [+] Sich tber eine seltene | Sind
Interessensvereinigung [+] Vergleiche mit Krankheit informieren lickenhaft
en [-] Die anderen Landern. Dies [+] Informationen auf
[+] M'Q_glichkeit, sich Informationen erlaubt es, die Daten zu internationaler Ebene [-] Es wird
eine Ubersicht tber sind nicht immer| erganzen und zu erhalten viel
eine Krankheit, aktuell validieren [+] Vorwissen
klinische Symptome zu Patientenorganisationen voraus-
schaffen, ein Labor [-] Es gibt Seiten| [l Bessere ausserhalb der Schweiz gesett

oder einen Kollegen zu
suchen (speziell auch
fur Allgemein-
mediziner).

[+] Fur Nicht-
Spezialisten: Suche
nach Zentren

[+] Abruf der Codierung
der seltenen
Krankheiten

[+] Austausch zwischen
Forschenden,
klinischen Arzten,
Patienten zu seltenen
Krankheiten

[+] Zugriff auf validierte
Informationen

(-] Fur Spezialisten sind
die Informationen
wenig interessant

mit besseren
medizinischen
Informationen

Kommunikation in der
Schweiz um Orphanet
bekannter zu machen

[1] Erweiterte Suche
anbieten, um nicht zu viel
klicken zu missen

[!] Hilfevideos zur
Nutzung zur Verfiigung
stellen

['] Hilfeseite notwendig:
In welche
Klassifikationen sind
Krankheiten eingeordnet?

['] Hilfeseite notwendig:
Wie wird ein
Expertenzentrum richtig
erfasst?

[JHilfeseite notwendig:
Wie wird ein
Expertenzentrum
definiert?

[1] Zur Erfassung von
Expertenzentrum:
folgende Zusatzfelder
einflgen: CV,
Behandlungs-
schwerpunkte, direktes
Kopieren aus anderen
Datenbanken
(Forschungsdaten-
banken, klinische
Studien)

suchen.

[+/-] Seite ist von
Fachleuten fiir Fachleute

['] Bilder der
Krankheitssymptome
anzeigen

[] Regelmassiger
aktualisieren, vor allem
sprachibergreifend

['] Informationen sollen
auch auf Italienisch
vorhanden sein

Quelle: Online-Befragung durch Die Ergonomen
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Tabelle 9: Einzelaussagen in der Online-Befragung in Bezug auf Niitzlichkeit von orphanet.ch
Legende: [+] = positive Kommentare, [-] = negative Kommentare, [!] = Verbesserungsvorschlage

Patienten/ Vertretende von Mitarbeitende Forschungs- | Mitarbeitende von Vertretende von| Vertretende von
Angehaorige Verwaltungen Gesundheitswesen tatige Orphanet Schweiz Patienten- Fachverbande
organisation
[+] Aktuelle [+] Visibilitat fur [+] [+] Suchen nach [+] Spezifisch [-] Nicht
Informationen zur Orphanet herstellen Informationen| Informationen mit Schweizerische | nitzlich
Schweiz [-] Daten sind nicht zur Schweiz | Schweiz-Bezug Probleme [-] Kaumn
[+] Validierte aktuell werden aktuelle
Informationen [-] nicht [+] Eingangsportal beschrieben Informationen
[-]1Fir die [-] Kaum verwendet vollsténdig, | zu europischen und Um [-] keine
Deutschschweiz sind die nicht aktuell | internationalen Informationen | \yirklichen
Information sehr Nachrichten zu schweize- Inhalte

lickenhaft
[1] deutsche Texte

['] misste Uberarbeitet
werden, damit es
zielgruppengerechter

[-] zu wenig
Informationen
zur Deutsch-

[+] Einzige Seite zu
schweizerischen

rischen Zentren
zu finden

[+] Neuigkeiten

. wird (Patienten/ , vEes zu Schweiz
[1] Ubersichtlichkeit und | Angehérige, Patienten- | Schweiz Neuigkeiten
Nutzerfreundlichkeit organisationen, [Ko.r.\ferenzen,
erhéhen Fachleute) ) Anlasse der [1] soll auf
[-] Es sind ) o
. Patienten- Italienisch
dieselben . - .
. organisationen) verflgbar sein
[1Hilfe bieten, wie man | Daten wie
orpha.net nutzt orpha.net

[1] sicherstellen, dass
die Daten immer
aktuell sind

['] der Prozess zum
Eintragen soll
vereinfacht werden

[-] Keinen
Zusatznutzen zur
internationalen Seite

['l ansprechenderes
Layout und klare
Abgrenzung zu
orpha.net. Vor allem
fur Patienten und
Angehdrige ist die
Seite nicht sehr
nutzerfreundlich

[1] misste besser als|
zentrales Portal fur
Schweizer Inhalte
definiert werden
[politische
Aktualitat,
wissenschaftliche
Anlasse,
Vereinsanlasse,
internationaler Tag
seltene Krankheiten,
Medien-
informationen)

['Isollin allen 3
Landessprachen +
Englisch redigiert
sein

Quelle: Online-Befragung durch Die Ergonomen

3.4.3

Informationsgehalt

Die Informationsqualitat wurde mittels Online-Befragung erhoben. Sie wurde insgesamt als knapp positiv
beurteilt [siehe Abbildung 12). Die qualitativen Antworten geben Aufschluss Uber die Griinde. Allgemein wird
geschatzt, dass die Informationen validiert sind. Dies schafft Vertrauen in Orphanet. Die Befragten schatzen

die grosse Menge an Informationen, die gut gepflegt seien. Es gab auch Aussagen, dass die Daten vollstandig
seien. Fur die Schweiz wird aber bemangelt, dass die Expertenzentren und Fachleute ungenigend abgedeckt
seien. Dies stort insbesondere Mitglieder von Verwaltungen und Vertretende von medizinischen Fachverban-
den.
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Abbildung 12: Informationsqualitat von Orphanet mit Angabe des Mittelwertes und der Standardabwei-
chung. Die Skala reicht von einer sehr negativen Bewertung (--) bis zu einer sehr positiven Bewertung
(++). (Quelle: Online-Befragung durch Die Ergonomen)

Orphanet.ch und orpha.net haben unterschiedliche Ziele und Inhalte, wie in den SOP beschrieben ist.
Das internationale Portal orpha.net enthalt die Eintrédge zu seltenen Krankheiten und Orphan Drugs. Die
Schweizerische Internetseite orphanet.ch beinhaltet nationale News zu wissenschaftlichen und politi-
schen Themen in Bezug auf Orphanet Schweiz.

Dies wird aber offenbar nicht von allen Nutzern verstanden. Es gab in der Online-Befragung Aussagen,
dass es wichtig sei, dass «die Daten auf den zwei Seiten immer synchron» oder «gleich sein» sollen.
Andere Aussagen waren, dass es in orpha.net «mehr Infos als auf dem CH-Portal habe oder diese etwas
friher zuganglich seien». Orphanet sei «eine niitzliche Alternative zu orphanet.ch, im Speziellen wenn
Informationen in Englisch existieren». Fakt ist, dass orphanet.ch keine Eintrage zu seltenen Krankheiten
und Orphan Drugs beinhaltet. Diese sind ausschliesslich auf dem internationalen Portal Orphanet abruf-
bar. Dieses Missverstandnis entsteht hochstwahrscheinlich dadurch, dass orphanet.ch einen Link an-
zeigt, der dann auf das internationale Portal weiterleitet, ohne dass sich der Benutzer dessen bewusst
ist.

Es ist zudem fir die Befragten unklar, ob man zu denselben Resultaten kommt, wenn man auf Franzo-
sisch oder Deutsch sucht. «Werden Zentren in der Romandie gezeigt, wenn man auf Deutsch nach einer
Krankheit sucht?»

3.4.4 Moglichkeit der Weiterverwendung der Daten

Orphanet bietet die Dienstleistung Orphadata an. Diese stellt der wissenschaftlichen Gemeinschaft «um-
fassendes, hoch qualitatives und frei zugangliches Datenmaterial zu seltenen Krankheiten und Orphan
Drugs in einem wiederverwendbaren Format» zur Verfigung (15). Es wird unterschieden zwischen frei
zuganglichem und dadurch auch kostenfreiem Datenmaterial und solchem, das nur auf Anfrage
und/oder gegen eine Gebihr geliefert wird.

Die frei zuganglichen Daten sind:

= Ontologie Orphanet Seltene Krankheiten (ORDOJ;
= mitanderen Nomenklaturen querverwiesene Gesundheitsstdrungen;
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= Orphanet Klassifikationen;

= SPARQL endpoint (fir Datenbank-Abfragen];

= Epidemiologische Daten;

= Klinische Symptome welche mit seltenen Krankheiten referenziert werden;
= Thesaurus fir klinische Symptome referenziert mit anderen Terminologien;
=  Gesundheitsstorungen mit den betroffenen Genen;

= Linearisation von Gesundheitsstorungen.

Fir das Bildungswesen konnen folgende Daten (inklusive monatlichen Aktualisierungen) mit der Unter-
zeichnung einer Materialtransfer-Vereinbarung geliefert werden:

=  Textinformationen;

= Patientenorganisationen;
= Expertenkliniken;

= Klinische Labors;

= Orphan Drugs;

= Forschungstatigkeiten.

Die Industrie kann Zugriff auf dieselben Daten beantragen, muss aber je nach Produkt eine jahrliche
Lizenz von € 3'000-15'000 bezahlen. Alle Daten sind auf der Seite von orphadata.org abrufbar.

3.4.5 Beurteilung der Qualitat

Die Nutzlichkeit von Orphanet ist unbestritten. Die Qualitat der Informationen wird von den Befragten als
positiv bewertet. Es wird insbesondere geschatzt, dass die Daten validiert sind. Fir Mitarbeitende im
Gesundheitswesen und Forschende sind kodierte Informationen niitzlich. Dazu gehért auch, dass man
die Daten aus Orphanet exportieren und weiterverwenden kann.

Die Nutzlichkeit von orphanet.ch wird bezweifelt. Man sieht keinen Zusatznutzen dieser Seite. Die Unter-
scheidung zwischen diesen zwei Seiten sorgt hingegen fir Verwirrung. Die Nutzenden erwarten ein Or-
phanet-Portal und keine nationalen Einstiegsseiten.

Die Abdeckung der Angebote zu seltenen Krankheiten in der Schweiz ist nicht zufriedenstellend. Es wur-
de in der Online-Befragung mehrfach erwahnt, dass Informationen vor allem fir Frankreich vorhanden
sind und dass es im Schweizer Kontext vor allem Informationen mit Bezug zur franzésischen Schweiz
habe. Die medizinischen Fachpersonen stiitzen sich darum bei Ihrer Suche nach Informationen zu selte-
nen Krankheiten und Orphan Drugs nicht nur auf Orphanet ab, sondern konsultieren weitere Informati-
onsquellen wie bspw. PubMed.

Die Mehrheit der nutzenden Fachpersonen in der Deutschschweiz suchen die Informationen auf Eng-
lisch. Die Westschweizer Fachpersonen suchen tendenziell auf Franzdsisch. Fir Fachpersonen ist die
Ubersetzung auf Deutsch offenbar nicht sehr wichtig. Fiir die Laien ist die Ubersetzung der Daten wich-
tig, aber wie bereits besprochen, nicht die einzige Anforderung.

3.5 Erkenntnisse und Optimierungsbedarf fiir Orphanet Schweiz

3.5.1 Erkenntnisse aus der Online-Befragung und den Interviews
Die Teilnahme der Schweiz bei Orphanet ist unbestritten

Die in den vorgehenden Abschnitten aufgeflihrten Resultate zeigen, dass eine internationale Zusammen-
arbeit von den Befragten als notwendig erachtet wird, um die Problematik der seltenen Krankheiten und
ihrer Therapien anzugehen. Seltene Krankheiten seien zu selten, um eine nationale Ldsung anzustreben.
Die Befragten dussern sich dahingehend, dass Orphanet die einzige Plattform sei, die Daten zu seltenen
Krankheiten und Orphan Drugs im Europaischen Kontext zur Verfligung stellt. Eine Mitarbeit bei Porta-
len anderer Lander (USA, Australien, etc) ist nicht anzustreben, da eine Zusammenarbeit verschiedener
Portalen und Orphanet bereits im Gange sei.

Die Befragten sind der Meinung, dass die Schweizer Landeskoordinatorin fur Orphanet in Genf ihre Auf-
gabe gut ausflhrt und diese weiterhin ausfiihren soll. Es gab keine gegenteilige Aussage. Die Befragten
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begrinden dies unter anderem damit, dass Orphanet Schweiz in Genf und das Koordinationsteam in
Paris eingespielt sind. Zudem kenne das Orphanet Schweiz-Team die Tools, die fir die Validation von
Eintragen in Orphanet notwendig sind und die auch Einarbeitung erfordern.

Die Zielgruppe der Patienten wird in Orphanet zu wenig beriicksichtigt

Das internationale Portal orpha.net ist fir Laien nicht geeignet, sich tber eine seltene Krankheit oder
Uber zugehorige Angebote zu informieren. Diese Meinung wird von Vertretern der Patientenorganisatio-
nen (aus Erfahrung) wie auch von den Ergonomen [Expertensicht) geteilt. Das Portal setzt vertieftes me-
dizinisches Wissen zur Identifikation der Krankheit aber auch Kenntnisse des Aufbaus des Portals vo-
raus. So muss man zum Beispiel die einzelnen Kategorien (Expertenzentrum, Forschung, Fachleute,
etc.) in Orphanet interpretieren. Uber dieses Wissen verfiigen Laien in der Regel nicht.

info-maladie-rares.ch bietet einen vereinfachten Zugriff fir Laien an. Es ermaoglicht Patienten und deren
Angehdrigen in der Westschweiz ohne komplizierte Navigation an patientenfreundliche Informationen zu
einer seltenen Krankheit zu kommen und Spezialisten in der Umgebung zu finden. Diese Seite soll als
gutes Beispiel dienen.

Die fehlende Zielgruppenorientierung konnte daher rithren, dass die Standard Operating Procedures
(SOP] lediglich Anweisungen zu vorgegebenen Arbeitsldufen, zur Kommunikation und zur Datenbearbei-
tung beinhalten. Es wird in diesem Dokument nirgends erwahnt, was die konkrete Dienstleistung fir den
Nutzer beinhalten soll. Es macht den Anschein, dass Orphanet darauf fokussiert ist, Daten zu Seltenen
Krankheiten zu sammeln und zu verarbeiten, was eine wichtige Voraussetzung fir ein Portal wie Orpha-
net darstellt. Es scheint hingegen, dass wenig Budget bereitgestellt und entsprechend wenige Projekte
aufgezogen werden mit dem Ziel, dass sich die medizinischen Fachpersonen, die Patienten und deren
Angehorige auf dem Portal zurechtfinden und die Daten auch einfach nutzen konnen.

Die Vollstandigkeit der Daten in Orphanet ist aus Schweizer Sicht nicht gegeben

Die existierenden Angebote zu Expertenzentren und Fachpersonen in der Schweiz sind in Orphanet nicht
abgedeckt. Dies ist vor allem in der Deutschschweiz der Fall. Die befragten Nutzenden von Orphanet
bezweifeln die Vollstéandigkeit der Daten und verlassen sich nicht ausschliesslich auf Orphanet.

Der Hauptgrund dafir ist aus Sicht der Ergonomen einerseits die sehr knappe verfligbare Zeit der medi-
zinischen Fachpersonen (z.B. Arzte), um beispielsweise die Eintrdge zu pflegen. Der administrative Auf-
wand fur die Eingabe/Aktualisierung der Daten ist schlicht zu hoch. Die medizinischen Experten sind
auch nicht die eigentlichen Nutzniesser der Daten in Orphanet. Es besteht aus Sicht der Ergonomen
keine Motivation, Eintrage zu erstellen oder zu aktualisieren.

Die an den Universitatsspitalern Zirich und Waadt eingesetzten Informationsvermittler verringern diese
Hirde fur die medizinischen Fachpersonen. Erstere kontaktieren die medizinischen Fachpersonen und
helfen ihnen bei der Eingabe und Aktualisierung der Daten. Dabei werden vereinfachte Formulare ver-
wendet, damit der Austausch von Informationen mit den medizinischen Fachpersonen vereinfacht wird.

Die Benutzungsfreundlichkeit des Portals ist mangelhaft

Die Nutzerfreundlichkeit auf dem internationalen Portal orpha.net ist unbefriedigend. Die Suche wie
auch die Navigation sind fur Experten, die das Portal selten benutzen, wenig benutzerfreundlich. Or-
pha.net ist nach Datenkategorien getrennt (seltene Krankheiten, Orphan Drugs, Expertenzentren und
Netzwerke, etc.). Ein typischer Bedienungsfall, wie alle Informationen/Angebote zu einer seltenen
Krankheit in einer Region (z.B. Schweiz] zu finden, ist nur Uber viele Umwege mdéglich.

Ineffiziente Ablaufe bei der Datenvalidierung

Die Zeit zwischen Dateneingabe und Publikation dauert bis zu 3 Monate. Wiinschenswert sind aus Nut-
zersicht wenige Tage oder hochstens Wochen. Diese lange Dauer habe einerseits mit den beschrankten
Mitarbeiterkapazitaten bei Orphanet Schweiz und dem Koordinationsteam in Paris zu tun. Allerdings sind
die Orphanet-Tools kompliziert und aufwandig, was eine effizientere Bearbeitung verunmdglicht oder
zumindest limitiert.

Seite 45



Die Seite Orphanet.ch wird nicht als niitzlich empfunden

Die Schweizer Informationsseite orphanet.ch wird kaum bewusst genutzt. Falls sie verwendet wird, dann
als Einstiegsseite, um auf orpha.net zu gelangen und Daten abzufragen. Durch den Umweg tber orpha-
net.ch kommt es aber zu Missverstandnissen, weil unklar ist, ob man die gleichen Daten wie direkt Uber
orpha.net erhalt. Der Zusatznutzen der Schweizer Seite orphanet.ch ist vielen Nutzern unklar. Es gab
keine Aussage von den Befragten, dass das Angebot von der Schweizer Seite orphanet.ch geschatzt wird.

Das Vertrauen in den Datenschutz ist nicht gegeben

Die medizinischen Fachpersonen haben Bedenken wegen des Datenschutzes, wenn sie Antrage einrei-
chen, um in Orphanet als Expertenzentrum eingetragen zu werden. Die Fachpersonen missen ihre Fi-
nanzierung und die Anzahl behandelter Patienten offenlegen. Fir medizinische Fachpersonen sind sol-
che Information vertraulich, aber gemass Orphanet erforderlich, um die Kompetenzen der beantragen-
den Fachperson beurteilen zu kdnnen. Dieser Umstand stellt eine zusatzliche Hirde fir medizinische
Fachpersonen dar, Eintrage fir Orphanet bereitzustellen.

3.5.2 Optimierungsvorschlage aus Sicht der Befragten

Der Fragebogen beinhaltete eine Frage, was aus Schweizer Sicht unternommen werden konne, um Or-
phanet zu verbessern. Mehrere Befragte gaben an, dass aus organisatorischer Sicht Fihrung und mehr
Ressourcen notwendig seien, damit Orphanet besser funktioniere. Eine weitere Aussage war, dass die
kantonalen Barrieren durchbrochen werden sollen. Es wird als unbefriedigend empfunden, dass jeder
Kanton und die diesem unterstellten Spitaler einzeln angesprochen und zur Mitarbeit bewegt werden
missen. Es wurde ebenfalls gewlinscht, dass mehr Institutionen und Regionen der Schweiz bei der Mit-
arbeit in Orphanet miteinbezogen werden.

Orphanet Schweiz in Genf pladiert im Speziellen fur:

=  ein wissenschaftliches Komitee, das helfen konne, Daten zu validieren:

= verbesserte Tools fur eine vereinfachte Bearbeitung der Daten;

= fUr mehr Informationsvermittler in den grossen Kliniken;

= eine offizielle Zusammenarbeit mit dem BAG bezlglich genetischer Analysen;

= eine Finanzierung von zwei Vollzeitstellen fir die Verarbeitung der Daten;

* eine formelle Zusammenarbeit (SNF, Telethon, etc. ) in Bezug auf die Finanzierung;
= eine formelle Zusammenarbeit mit Swissmedic bezlglich Orphan Drugs.

Bei der Frage was das BAG oder die GDK beitragen kdnnen, waren die Aussagen nicht eindeutig. Je nach
Nutzerrolle der befragten Person wurde das BAG oder das GDK mehr in der Pflicht gesehen. Es wird das
Auftreten als Auftraggeber fir Orphanet, aber auch schlicht finanzielle Mittel, Investitionen in Infrastruk-
tur oder Hilfe bei der Bekanntmachung von Orphanet erwartet. Die Finanzierung von Orphanet sollen
geteilt werden (Einzelaussage von Seiten Vertretung einer Patientenorganisation).

3.5.3 Handlungsspielraum aus Sicht der Ergonomen

Das internationale Portal orpha.net wird in Paris gepflegt. Paris entwickelt alle Tools, welche fir die
Pflege der Daten, die Zusammenarbeit und Kommunikation mit den Partnerlandern verwendet werden.
Paris entscheidet in letzter Instanz, welche Eintrage publiziert werden. Die Partnerlander sind eingela-
den, sich an die definierten Prozesse zu halten und mit den entsprechenden Tools nationale Informatio-
nen zu seltenen Krankheiten und Orphan Drugs beizusteuern.

Aus diesem Grund besteht aus Schweizer Perspektive keine Mdglichkeit, das internationale Portal or-
pha.net in seiner Funktionsweise und seinen Kommunikationsmitteln zu beeinflussen. Es gibt aber Mdg-
lichkeiten, die Organisation in der Schweiz zu optimieren, sofern die bestehende internationale Orpha-
net-Struktur nicht beeintrachtigt wird.

Es existieren bereits zwei zusatzliche Initiativen zu seltenen Krankheiten, die vom &ffentlichen Sektor
aus gestartet worden sind. Dieses ist einerseits die Internetseite und Hotline bei Info-maladies-rares.ch,
die Informationen fir Laien in den Kantonen Waadt und Genf anbieten. Andererseits gibt es das Projekt
«Kompetenzzentrum fir seltene Krankheiten - universitare Medizin Zirich», das ebenfalls eine Hotline
aufgebaut hat und daran ist, ein Patienteninformationsportal zu erstellen. Die Kosten fir den Aufbau und
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den Unterhalt sind im Rahmen dieser Evaluation nicht untersucht worden, werden sich aber langerfristig
wohl denen von info-maladies-rares.ch angleichen (siehe Kapitel 3.2.3].

In der Schweiz existiert Handlungsspielraum, um die Hauptprobleme von Orphanet in der Schweiz anzu-
gehen. Dieser wird im nachsten Kapitel ausgefiihrt, und es werden entsprechende Empfehlungen abge-
leitet.
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4 Empfehlungen

4.1 Teilnahme der Schweiz an Orphanet

Die Schweiz soll weiterhin im internationalen Konsortium Orphanet mitwirken. Orphanet ist im europai-
schen Kontext die einzige geeignete Organisation, um Informationen zu seltenen Krankheiten und Or-
phan Drugs auszutauschen. Folglich muss die Landesorganisation Orphanet Schweiz weiterhin betrieben
und mit den ndtigen Ressourcen unterstiitzt werden.

Auf politischer Ebene muss die Mitarbeit an Orphanet vom BAG und GDK beschlossen werden. Es soll
eine Strategie ausgearbeitet werden, wie Orphanet Schweiz finanziert werden kann.

4.2 Anerkennung Organisation Orphanet Schweiz

Die Universitatsspitaler Genf sind zurzeit de facto der Sitz von Orphanet Schweiz und erledigen die
Kommunikation und Zusammenarbeit mit Paris zur Zufriedenheit aller Beteiligten. Die Ergonomen
schlagen vor, dass Orphanet Schweiz weiterhin den Universitatsspitalern Genf angegliedert bleibt. Die
bestehende Organisation Orphanet wirde weiterhin alle Anforderungen erfillen, die in den Standard
Operating Procedures (3) beschrieben sind. Insbesondere stellt sie weiterhin die Kommunikation mit
dem Koordinationsteam in Paris sicher.

Da Orphanet Schweiz weiterhin existieren soll, muss auf politischer Ebene anerkannt werden, dass es
eine Landeskoordinatorin fir Orphanet Schweiz braucht. Die Universitatsspitaler Genf sollen kontaktiert
werden, um die Weiterfihrung der institutionellen Unterstitzung fir Orphanet Schweiz durch diese ab-
zuklaren.

4.3 Bessere Beriicksichtigung der Zielgruppe der Patienten und Angehdrige

Die Patienten und ihre Angehdrigen sollen bei der Informationssuche nach seltenen Krankheiten unter-
stitzt werden. Die Bedirfnisse dieser Zielgruppe werden mit dem heutigen Portal orpha.net schlecht
bedient. Die Internetseite info-maladies-rares.ch entspricht mit ihrer einfachen Suche und den ausge-
wahlten Informationen (aus orpha.net) deutlich besser den Bedurfnissen der Patienten und Angehérigen.
Die Ergonomen empfehlen diese Art von Internetseiten zu unterstitzen. Ein Angebot wie info-maladies-
rares.ch soll auch Patienten und Angehdrigen aus den anderen Landesteilen zur Verfiigung gestellt wer-
den.

Die Seite soll die Mdglichkeit bieten, dass man bei einer Aktualisierung der Informationen zu einer be-
stimmten Krankheit benachrichtigt wird. So konnten sich die Nutzer fir einen «Newsletter» fir eine
oder mehrere Krankheiten einschrieben. Dadurch werden sie informiert, wenn es neue Therapieangebo-
te oder Medikamente gibt.

Beziglich dem internationalen Portal orpha.net konnte die Landeskoordinatorin im Management Board
darauf hinwirken, dass man fir die einzelnen Zielgruppen die Bedirfnisse abklart und die Angebote auf-
grund dieser Bedirfnisse umsetzt. Es kénnen dabei «User Stories» verwendet werden, wie dies exemp-
larisch im Kapitel 3.3.3 ausgefihrt wurde.

4.4 Erhohung der Benutzerfreundlichkeit

Das Portal orpha.net soll fir Patienten und Angehorige benutzerfreundlicher gestaltet werden. Eine ef-
fektive Verbesserung wirde durch eine zielgruppengerechte Suche erreicht. Die Suche fiir Patienten soll
uber alle Kategorien funktionieren, phonetisch ahnliche Begriffe finden und nur Artikel anzeigen, die fur
Laien geeignet sind. Das US-amerikanische Portal zu seltenen Krankheiten enthalt Anleitungen fir die
verschiedenen Zielgruppen und kann als Beispiel fiir eine bessere Suche verwendet werden (10].
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Die Landeskoordinatorin von Orphanet Schweiz kann diesen Vorschlag im Management Board des Kon-
sortiums Orphanet einbringen.

Die Schweizer Seite orphanet.ch soll durch Orphanet Schweiz soweit geandert werden, dass anstatt ei-
ner Sprachauswahl und einem OK-Button neu ein Link auf das Portal orpha.net gesetzt wird. Dieser Link
soll «Auf internationales Portal orpha.net wechseln» benannt werden. Damit lassen sich die Unsicher-
heiten bezlglich der Orientierung (auf welcher Seite bin ich?) und Unterscheidung (wo finde ich welche
Daten?) geldst werden.

4.5 Optimierung der Datenvalidierung

Die Landeskoordinatorin soll im Management Board darauf hinwirken, dass die Tools in Orphanet lber-
dacht und angepasst oder durch geeignete Kollaborations-Tools ersetzt werden. Die Arbeitsmittel sollen
sich an etablierte Prozessmanagement-Tools orientieren. Ein Prozessmanagement-Tool wie z.B. Jira
von Atlassian konnte die Anforderungen von Orphanet erfiillen und eine nahtlose Verarbeitungskette der
Eintrédge in Orphanet ermdglichen.

4.6 Aufwand fir Orphanet.ch minimieren

Die Schweizer Seite orphanet.ch soll nur soweit bestehen bleiben, dass sie die Kriterien der SOP von
Orphanet erfillt. Es gibt ansonsten keinen Bedarf fir diese Seite.

Die Verantwortlichen der Internetseite Orphanet.ch stellen nur allgemeine Informationen auf die Seite,
die eine lange Gultigkeit haben [man kann von statischen Inhalten sprechen]. Diese sollen von einer
muttersprachlichen Person von Franzdsisch nach Deutsch Ubersetzt werden.

Dariber hinaus sollen keine weiteren Investitionen in die Website getatigt werden.

4.7 Schaffung von regionalen Informationsgewinnungszentren und
Informationsseiten fiir Patienten

Im Folgenden ist die Entscheidungsfindung fiir die Empfehlung zur Schaffung von regionalen Informati-
onsgewinnungszentren und Informationsseiten fir Patienten beschrieben. Am Ende dieses Kapitels sind
die endgultigen Empfehlungen aufgefihrt. Der chronologische Aufbau der Vorschlage ist fir das Ver-
standnis der finalen Empfehlungen notwendig.

Die Ergonomen schlugen in einer friheren Phase der Evaluation Orphanet Schweiz vor, interkantonale
Informationszentren fir seltene Krankheiten zu schaffen. Dabei war angedacht, die bestehenden Struk-
turen in Zurich (Projekt «Kompetenzzentrum fir seltene Krankheiten — universitare Medizin Zirich») und
Genf (info-maladies-rares.ch) zu nutzen.

Die Informationszentren hatten in der urspringlichen Empfehlung folgende Aufgaben zu erfillen:

1. Das Informationszentrum soll interessierten Personen (im Speziellen den Patientenorganisatio-
nen und Patienten) die Moglichkeit bieten, Informationen zu Spezialisten, Orphan Drugs, Diag-
nostik, etc. zu melden. Patientenorganisationen und die bei ihnen organisierten Patientinnen
wissen, wer die medizinischen Fachpersonen fir eine gegebene seltene Krankheit sind. Die Da-
ten werden von den Informationszentren vorvalidiert. Die Validation beinhaltet die Kontaktauf-
nahme mit den genannten Facharzten und Institutionen, um die Korrektheit der Angaben zu
Uberprifen und die eventuell ungenauen Daten zu erganzen und zu korrigieren.

2. Die Rolle als Informationsvermittler behalten die Informationszentren bei. Sie unterstitzen die
medizinischen Fachpersonen bei der Dateneingabe.

3. Die Informationszentren Ubernehmen neu auch die Rolle der Hotline fur Patienten und Angeho-
rige. Sie konnen kompetent Rat geben, da sie die Informationen, die sie lber die obenstehenden
Aktivitdten gewonnen haben, weitergeben kdnnen.

Die Ergonomen rechnen mit positiven Effekten auf die Informationsgewinnung in der Schweiz. Einerseits
werden mit den Patientenorganisationen und den Patienten jene Stakeholder miteinbezogen, die eine
intrinsische Motivation haben, dass die Daten aktuell sind und bleiben. Die Patientenorganisation kennen
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die Experten fir die entsprechende Krankheit in der Schweiz und erfahren auch (durch ihre Patienten),
wenn Experten umziehen oder Neue hinzukommen. Andererseits vereinfacht es die Dateneingabe fir die
medizinischen Fachpersonen, da die Daten schon vorbereitet sind und nur noch bei Bedarf korrigiert
werden missen. Der Zeitaufwand der medizinischen Experten sinkt dadurch. Ebenfalls erhoht sich die
Motivation der medizinischen Fachpersonen dadurch, dass sie durch Patientenorganisationen oder Pati-
entinnen empfohlen werden und nicht von sich aus die Initiative ergreifen missen.

Diese Informationszentren sollen neu als Angebot aller Kantone (ihrer Sprachregion) auftreten und dies
auch so kommunizieren. Die Namen USZ, HUG, CHUV sollen auf den Portalen in den Hintergrund treten.
Diese Massnahme bewirkt, dass das Vertrauen der medizinischen Fachpersonen in den Datenschutz bei
Orphanet gesteigert wird. So mussten sie nicht mehr einem (aus ihrer Sicht] konkurrierenden Spital
vertrauliche Daten Ubermitteln, sondern dies einer neutralen und interkantonalen Organisation zur Ver-
figung stellen. Die Angebote an Expertenzentren, Spezialisten, und Patientenorganisationen usw. kon-
nen nach Kantonen aufgelistet werden.

Variante A: zwei Informationszentren

Bei der Variante A werden zwei Informationszentren aufgebaut. Das Informationszentrum in Genf steht
den mehrheitlich franzdsischsprachigen Kantone und das Informationszentrum in Zirich den mehrheit-
lich deutsch- und italienischsprachigen Kantonen zur Verfigung.

Die interkantonalen Informationszentren (im Moment noch info-maladies-rares.ch und Projekt «Kompe-
tenzzentrum fur seltene Krankheiten - universitare Medizin Zirich») in Genf/Lausanne und Zirich kén-
nen durch diese Massnahme besser ausgelastet werden. Sie kdnnen Wissen Uber seltene Krankheiten
kumulieren und als echte Expertenzentren auftreten. Sie erhalten eine gute Ubersicht iiber die Angebote
zu seltenen Krankheiten in den jeweiligen Sprachregionen.

Mit dem aktuellen Personalbestand kann der Aufwand fir Datenerfassung und Datenaktualisierung auch
mit der neuen Aufgabenteilung bewaltigt werden. Falls die Datenerfassungsrate erhoht werden kann,
was ja das Ziel des Projekts Orphanet ist, steigt der Aufwand linear. Die Ergonomen rechnen aber in der
Tendenz damit, dass Orphanet Schweiz entlastet wird, im Gegenzug die beiden Informationszentren zu-
satzliche Aufwande haben werden.

Die Finanzierung dieser interkantonalen Informationszentren seltene Krankheiten kénnte vom Bund
oder den Kantonen iébernommen werden Das Internet-Portal in Zirich und in Genf/Lausanne misste
ausserdem noch ausgebaut werden.

Die Aufwande von Orphanet Schweiz konnten vom BAG oder durch die GDK finanziert werden. Weitere
finanzielle Unterstitzung konnte zudem von privaten Stiftungen und Forschungsgeldern kommen, so wie
das in der Vergangenheit bereits der Fall war.

Kostenbeteiligung durch den Bund, die Kantone oder durch andere Finanzierungsquellen kdnnten z.B.
im Rahmen der Arbeitsgruppen zum «Massnahmenplan Nationales Konzept Seltene Krankheiten» be-
sprochen werden.

In Tabelle 10 sind die Kriterien und die erwarteten Effekte einer Einfihrung der Variante A aufgefiihrt.
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Tabelle 10: Beurteilungsraster fiir die Variante A aus Sicht der Ergonomen

Kriterien in Bezug auf Orphanet

Veranderung zum Status quo

Datenqualitat und Vollstandigkeit

[+] Datenqualitat und Vollstédndigkeit werden stark erhoht, da die intrinsisch motivierten
Nutzer (Patientenorganisationen/Patienten] miteinbezogen werden

Benutzerfreundlichkeit und
Verstandlichkeit fir Patienten und
Angehdrige

[+] Die bessere Benutzerfreundlichkeit wird analog zu info-maladies-rares.ch auch fur die
Deutschschweizer Patienten angeboten. Das Angebot des Projekts «Kompetenzzentrum fir
seltene Krankheiten - universitare Medizin Zirich» wird ausgebaut.

Einfachheit fir medizinisches
Fachpersonal zur
Dateneingabe/Aktualisierung

[+] Medizinisches Fachpersonal wird von den Informationszentren (Genf oder Zirich)
kontaktiert und bei der Dateneingabe unterstitzt.

Starkung des Vertrauens seitens
medizinischer Fachpersonen

[+] Die Informationszentren treten als Vertreter der Kantone auf und kommunizieren dies
auch entsprechend. Das medizinische Fachpersonal muss seine vertraulichen Daten nicht
mehr an ein (vermeintlich) konkurrierendes Institut senden.

Kosten

[+/-] Die Infrastrukturen und das Expertenwissen besteht bereits in den Informationszentren.
Der Aufwand der Informationszentren steigt, da sie nicht mehr nur Anrufende beraten,
sondern auch Meldungen fir neue Eintrdge entgegennehmen und medizinische
Fachpersonen kontaktieren. Der Aufwand fir Orphanet Schweiz ist tendenziell kleiner, da
eine Vorselektion gemacht wurde und die Kontaktaufnahme zu den Fachpersonen
hauptséachlich Uber die Informationszentren lauft.

[-] Die beiden Internetseiten fir die Informationszentren Zirich und Genf miissten noch auf-
respektive ausgebaut werden.

Die Kosten fir den Betrieb bleiben voraussichtlich gleich zum Status quo.

Quelle: Beurteilung die Ergonomen

Variante B: ein Informationszentrum in Genf/Lausanne

Auch in der Variante B wird die Mdglichkeit geboten, dass interessierte Betroffene (inklusive Patientin-
nen und Patientenorganisationen) Informationen an ein interkantonales Informationszentrum Seltenen

Krankheiten melden kdnnen.

Anstatt ein Informationszentrum in Genf und eines in Zirich aufzubauen, wird ein gemeinsames inter-

kantonales Informationszentrum aufgebaut. Zweigleisigkeiten bei der Infrastruktur kdnnen so vermieden
werden und die Informationen waren fur alle Stakeholder und Nutzerinnen in der Schweiz dieselben. Die

Ergonomen fassen die Vor- und Nachteil der Variante B in Tabelle 11 zusammen.
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Tabelle 11: Beurteilungsraster fiir die Variante B aus Sicht der Ergonomen

Kriterien in Bezug auf Orphanet

Veranderung zum Status quo

Datenqualitat und Vollstandigkeit

[+] Datenqualitat und Vollstédndigkeit werden stark erhoht, da die intrinsisch motivierten
Stakeholder (Patientenorganisationen/Patienten) miteinbezogen werden

Benutzerfreundlichkeit und
Verstandlichkeit fir Patienten und
Angehdrige

[+] Die bessere Benutzerfreundlichkeit wird analog zu info-maladies-rares.ch auch fur die
Deutschschweizer Patienten angeboten. Das Angebot des info-maladies-rares.ch in Genf
wird ausgebaut.

[+] Es gibt nur ein Angebot in der Schweiz, was so auch besser kommuniziert werden kann.

Einfachheit fir medizinisches
Fachpersonal zur
Dateneingabe/Aktualisierung

[+] Medizinisches Fachpersonal wird von dem Informationszentrum in Genf kontaktiert und
bei der Dateneingabe unterstitzt.

[-] Das Informationszentrum in Genf muss Personal einstellen, dass Hilfestellung in den drei
wichtigsten Landessprachen anbieten kann.

Starkung des Vertrauens seitens
medizinischer Fachpersonen

[+] Das Informationszentrum tritt als Vertreter der Kantone auf und kommuniziert dies auch
entsprechend. Das medizinische Fachpersonal muss seine vertraulichen Daten nicht mehr
an ein (vermeintlich) konkurrierendes Institut senden.

[-] Genf ist fir Deutschschweizer weiter weg als Zirich. Info-maladie-rares.ch musste als
nationales Portal fir Patienten und Angehorige auftreten.

Kosten

[+/-] Die Infrastruktur in Genf besteht bereits. Der Aufwand fiir das Informationsportal (info-
maladies-rares.ch) wird erhéht, da sie nicht nur Anrufende beraten, sondern auch
Meldungen fir neue Eintrage entgegennehmen und medizinische Fachpersonen
kontaktieren. Der Aufwand fir Orphanet Schweiz ist tendenziell kleiner, da eine Vorselektion
wegfallt und die Kontaktaufnahme zu den Fachpersonen hauptsachlich tber das
Informationszentrum lauft.

[-] Das Portal musste so erstellt werden, dass es mehrsprachig gefihrt werden kann. Es
muss auch sichergestellt werden, dass muttersprachliche Personen die jeweiligen
Ubersetzungen zeitnah machen.

[+] weniger Kosten fur die Infrastruktur

Die Kosten fir den Betrieb bleiben voraussichtlich gleich zum Status quo.

Quelle: Beurteilung die Ergonomen

Variante C: ein Informationszentrum bei ProRaris

Die dritte Variante C sieht vor, dass ProRaris ein interkantonales Informationszentrum, vermutlich in
Bern, betreiben kdnnte. ProRaris misste dazu neu ein dreisprachiges Internet-Portal aufbauen. Eine
Hotline zu seltenen Krankheiten existiert bereits. Diese Variante ware eine neutrale Losung, da kein
Spital und kein Kanton bevorzugt wiirden. Nachteilig ware, dass ProRaris jedoch zuerst geeignetes

Fachpersonal einstellen misste, das Eintrage fiir Orphanet vorvalidieren kdnnte. In der Kommunikation
mit den Spitalern sei es gemass Vertretenden von ProRaris aber eher ein Nachteil, nicht selbst als Spital
auftreten zu konnen. Ein Spital habe von sich aus eine gewisse Glaubwirdigkeit, was ProRaris nicht au-
tomatisch aufbringen konne.
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Tabelle 12: Beurteilungsraster fiir die Variante C aus Sicht der Ergonomen

Kriterien in Bezug auf Orphanet Veranderung zum Status quo

Datenqualitat und Vollstandigkeit [+] Datenqualitat und Vollstédndigkeit werden stark erhoht, da die intrinsisch motivierten
Stakeholder (Patientenorganisationen/Patienten) miteinbezogen werden.

Benutzerfreundlichkeit und [+] Die Benutzerfreundlichkeit wird analog zu info-maladies-rares.ch auch fir die
Verstandlichkeit fur Patienten und Deutschschweiz erhoht.

Angehorige [+] Es gibt nur ein Angebot in der Schweiz, was so auch besser kommuniziert werden kann.
Einfachheit fir medizinisches [+] Medizinisches Fachpersonal wird von dem Informationszentrum in Genf kontaktiert und
Fachpersonal zur bei der Dateneingabe unterstiitzt.

Dateneingabe/Aktualisierung [-] ProRaris muss Personal einstellen, das Hilfestellung in den drei wichtigsten

Landessprachen anbieten kann.

[-] ProRaris muss Personal einstellen, das medizinische Qualifikationen fur die Validierung
der Eintrage mitbringt.

[-] Akzeptanz von ProRaris als Gesprachspartner bei medizinischen Fachpersonen ist gering
verglichen mit der Akzeptanz von «Kollegen» eines anderen Spitals

Starkung des Vertrauens seitens [+] Die Informationszentren treten als neutrale Vereinigung auf und kommunizieren dies
medizinischer Fachpersonen auch entsprechend. Das medizinische Fachpersonal muss seine vertraulichen Daten nicht
mehr an ein [vermeintlich) konkurrierendes Institut senden.

Kosten [-] Die Infrastruktur in Bern besteht noch nicht.

[-]1 Das Portal musste so erstellt werden, dass es mehrsprachig gefihrt werden kann. Es
muss auch sichergestellt werden, dass muttersprachliche Personen die jeweiligen
Ubersetzungen zeitnah machen.

[+] weniger Kosten fir die Infrastruktur als bei Variante A

Die Kosten fir den Betrieb bleiben voraussichtlich gleich zum Status quo.

Quelle: Beurteilung die Ergonomen
Einschatzung der Machbarkeit der Optimierungsvarianten

Die Verbesserungsvorschlage und insbesondere die drei Varianten zur Schaffung von Informationszen-
tren wurden ausgewahlten Vertretern aus der Projektorganisation, namentlich Vertretern des BAG, der
GDK und des Projekts «Kompetenzzentrum fir seltene Krankheiten — universitare Medizin Zirich», vor-
gestellt, um die Machbarkeit dieser Losungen zu diskutieren. Es war ausdriicklich nicht das Ziel dieser
Diskussion, bereits favorisierte Vorschlage zu nennen oder Entscheidungen zu treffen. Die beiden ersten
Vertretenden konnten als Auftraggeber und potenzielle Finanzierungstrager die Machbarkeit aus ihrer
Sicht beurteilen. Die Optimierungsvorschlage wurden von ihnen zur Kenntnis genommen und als valide
Optionen anerkannt. Die Variante C mit Pro Raris als interkantonales Informationszentrum wurde in
diesen Diskussionen angedacht.

In der Diskussion am Kinderspital mit drei Vertretenden des Projekts «Kompetenzzentrum fir seltene
Krankheiten — universitare Medizin Zirich» wurden die Optimierungsvorschlage positiv aufgenommen.

Wahrend des Valorisierungsworkshops mit Mitgliedern der Begleitgruppe der Evaluation Orphanet
Schweiz wurde die Machbarkeit der Informationszentren vertieft diskutiert. Dabei wurde festgestellt,
dass die drei Aufgaben nicht in einer Institution vereinbar sind. Die Informationsgewinnung und die In-
formationsbearbeitung fir Orphanet sollen institutionell von der Information der Patienten getrennt
werden. Dies fihrt uns zu den folgenden Verbesserungsvorschlagen fur die Schaffung von regionalen
Informationsgewinnungszentren und Informationsseiten fur Patienten.

4.7.1 Schaffung von regionalen Informationsgewinnungszentren

Informationsgewinnungszentren tbernehmen alle Aufgaben, die dazu dienen, Orphanet mit neuen und
aktualisierten Eintragen zu versorgen. Diese entsprechen den ersten zwei Aufgaben des urspringlichen
Vorschlags fir Informationszentren:

1. Regionale Informationsgewinnungszentren bieten interessierten Personen (im speziellen den
Patientenorganisationen) die Moglichkeit, Informationen zu Spezialisten, Orphan Drugs, Diag-
nostik, etc. zu melden. Patientenorganisationen und die bei ihnen organisierten Patientinnen
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wissen, wer die medizinischen Fachpersonen fiir eine gegebene seltene Krankheit sind. Die Da-
ten werden von den Informationszentren vorvalidiert. Die Validation beinhaltet die Kontaktauf-
nahme mit den genannten Facharzten und Institutionen, um die Korrektheit der Angaben zu
Uberprifen und die eventuell ungenauen Daten zu erganzen und zu korrigieren.

2. Dieregionalen Informationsgewinnungszentren Ubernehmen die Aufgabe der Informationsver-
mittler, wie es momentan vom Projekt «Kompetenzzentrum fir seltene Krankheiten - universita-
re Medizin Zirich» umgesetzt ist. Sie unterstiitzen die medizinischen Fachpersonen bei der Da-
teneingabe.

Die Ergonomen empfehlen, die weiteren Standorte und den organisatorischen Aufbau dieser Informati-
onsgewinnungszentren in der Arbeitsgruppe der Umsetzung des Nationalen Konzeptes Seltene Krank-
heiten in Absprache mit den gewahlten Institutionen zu bestimmen. Die Finanzierung kann ebenfalls in
dieser Arbeitsgruppe geregelt werden.

4.7.2 Schaffung von vereinfachten Informationsseiten fiir Patienten

Um fur Patienten und Angehdrige zielgruppengerechte Hilfe zu seltenen Krankheiten anzubieten, schla-
gen die Ergonomen vor, vereinfachte Informationsseiten fur Patienten zu schaffen. Die Aufgaben dieser
Informationsseiten entsprechen der 3. Aufgabe des urspringlichen Vorschlags zu Informationszentren:

3. Die vereinfachten Informationsseiten fir Patienten stellen patientengerechte Informationen zu
seltenen Kra_nkheiten bereit und bieten eine Hotline an. Sie kénnen kompetent Rat geben, da sie
einen guten Uberblick Uber die Angebote in ihrer Region haben.

Die bestehende Informationsseite info-maladies-rares.ch kann dabei weiterhin die Rolle der Informati-
onsseite fir die Kantone Waadt und Genf Gbernehmen. Die Ergonomen empfehlen, aufgrund von Aussa-
gen aus den Interviews und in den Diskussionen zur Machtbarkeit der Vorschlage, dass ProRaris eine
ahnliche Rolle fur die Deutschschweiz, die italienische Schweiz und, falls noch Bedarf besteht, auch fur
die franzosische Schweiz einnimmt.

4.8 Auswirkungen der Reorganisation von Orphanet Schweiz aus Expertensicht

4.8.1 Verbesserte Informationsgewinnung in der Schweiz

Die bestehenden Schweizer Projekte flr patientenzentrierte Informationsseiten zu seltenen Krankheiten,
namentlich info-maladies-rares.ch und die des Projekts «Kompetenzzentrum fir seltene Krankheiten -
universitare Medizin Zurich», wirden in die Bestrebungen fir eine bessere Vollstandigkeit und Daten-
qualitat beziglich Daten in Orphanet eingespannt. Der Miteinbezug von Patientenorganisationen und
Patientinnen in die Datenbeschaffung unterstitzt dies zusatzlich. Alle Stakeholder werden miteinbezo-
gen und kdnnen Uber die Informationsgewinnungszentren Daten austauschen.

4.8.2 Breitere Abstiitzung von Orphanet Schweiz

Die Ergonomen erwarten, dass die Schaffung von regionalen Informationsgewinnungszentren einen po-
sitiven Effekt auf die Zusammenarbeit hat, da Orphanet besser in der Schweiz abgestiitzt wird. Die
Schaffung von regionalen Informationsgewinnungszentren hatte zudem den positiven Effekt, dass die
Kompetenzen in den Landessprachen besser in Orphanet abgebildet waren. Medizinische Fachpersonen
hatten einen Ansprechpartner in ihrer Muttersprache.

4.8.3 Geregelte Strukturen und Zustandigkeiten

Durch die Integration der Projekte info-maladies-rares.ch und «Kompetenzzentrum fir seltene Krank-
heiten — universitare Medizin Zurich» werden die bestehenden Schweizer Strukturen zu seltenen Krank-
heiten und Orphan Drugs gestarkt. Diese fokussieren sich entweder auf die Informationsvermittlung an
Patienten und Angehdrige oder die Informationsbeschaffung. Orphanet Schweiz stellt die Validierung und
die Kommunikation mit dem Koordinationsteam Orphanet in Paris sicher. Die aufwandige und komplexe
Arbeit mit den Tools von Orphanet kann in Genf erledigt werden.
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Das Informationsportal Orphanet und seine Rolle in der Schweiz ist im Zusammenhang mit dem nationa-
len Konzept fur seltene Krankheiten (16) mit zu bertcksichtigen. Dieses wurde im Umsetzungsplan (17)
mit den notwendigen Massnahmen und Zustandigkeiten erganzt.

Die Schaffung von regionalen Informationsgewinnungszentren und vereinfachten Informationsseiten fir
Patienten sind mit den Zielen der Projekte im Umsetzungsplan seltene Krankheiten vereinbar. Dabei
konnen, durch zusatzliche Finanzierung, die folgenden Massnahmen aus dem Massnahmenplan umge-
setzt oder unterstitzt werden.

Massnahme 3: Aufbau von Informationsplattformen fir Gesundheitsfachleute, Patientinnen und Patien-
ten sowie deren Angehérigen

Diese Massnahme wirde mit dem Portal Orphanet, den regionalen Informationsgewinnungszentren und
den vereinfachten Informationsseiten fir Patienten umgesetzt. Sowohl medizinische Fachpersonen wie
auch die Patienten hatten vereinfachte Informationsangebote und zugleich einen Ansprechpartner. Das
internationale Portal Orphanet bleibt bestehen und kann von Experten weiterhin direkt abgefragt wer-
den.

Massnahme 18: Einbindung der Patientenorganisationen

Der Miteinbezug der Patientenorganisationen bei den Informationsgewinnungszentren kénnte diese
Massnahme 18 unterstitzen. Die Massnahme fokussiert auf Patientenregister und Forschungspro-
grammen. Auch die Beschaffung dieser Informationen kann tber die Informationsgewinnungszentren
abgewickelt werden.

Massnahme 4: Zusammentragen und Verbreiten von Informationen

Die Informationsgewinnungszentren konnen das Zusammentragen und Verbreiten von Informationen
unterstiitzen. Sie sind Kompetenzzentren mit Kontakt zu allen Stakeholdern.

Massnahme 5: Information

Die Informationsgewinnungszentren konnen die medizinischen Fachpersonen unterstitzen. Die Zentren
haben bereits Kontakt zu ihnen und kénnen die Synergien nutzen: sie unterstitzen die Fachpersonen mit
Informationen, und gleichzeitig befahigen und motivieren sie die Fachpersonen, damit diese ihre Experti-
sen in Orphanet eintragen.

4.9 Einfluss der Neuorientation von Orphanet Schweiz auf Orphanet international

Die Schaffung von Informationsgewinnungszentren hatte voraussichtlich einen positiven Einfluss auf das
internationale Projekt Orphanet. Orphanet Schweiz kdnnte mehr und qualitativ bessere Daten beisteuern
und so den Nutzen fir die Schweiz aber auch fir andere Lander erhohen. Die Kontaktstelle fiir Orphanet
in Paris bleibt dasselbe Orphanet Schweiz Team wie bis anhin. Die gute Zusammenarbeit kdnnte weiter-
gefihrt werden.
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D) Interviewleitfaden

a) Einleitung

— Blaue Texte wie derjenige, den Sie grade lesen, sind Kommentare fir den Interviewer und werden
nicht an die Gesprachspartner kommuniziert.

— Dieser Leitfaden wird als Stitze fur das Interview verwendet und kann nach jeweils fur weitere In-
terviews angepasst werden. Je nach Interviewpartner wird der Fokus auf Teilbereiche der Frage-
stellung gelenkt.

— Die Interviewpartner sehen diese Fragen nicht in schriftlicher Form.

Das Bundesamt fir Gesundheit (BAG) und die Schweizerische Konferenz der kantonalen Gesundheitsdi-
rektorinnen und -direktoren (GDK) beauftragte Die Ergonomen Usability AG eine Evaluation von Orphanet
Schweiz durchzufihren. Orphanet ist ein internationales Referenzportal zu seltenen Krankheiten und
Orphan Drugs.

Das Ziel dieser Evaluation ist es,

= |nformationen zur Organisation von Orphanet, inklusive orphanet.ch und orpha.net, in Erfahrung zu
bringen

= [Informationen bezlglich Aufwand, Betrieb, Inhalt und der Nutzung von Orphanet in Erfahrung zu
bringen

= Optimierungspotenzial fir Orphanet identifizieren und Vorschlage auszuarbeiten

Unsere Diskussion wird sich um diese 3 Hauptfragen drehen. Wenn ihnen aber etwas Zusatzliches fir
das Verstandnis von Orphanet wichtig erscheint, konnen wir die Diskussion ausweiten.

Ihre Aussagen werden schriftlich aufgenommen und ohne Angabe |hres Namens verwendet. lhre Aussa-
gen werden aber im Bericht Ihrer Institution/lhrer Funktion zugeschrieben. Auch wenn wir [hren Namen
nicht nennen, kann der Zusammenhang zwischen |hrer Funktion, Ihrer Institution und lhren Aussagen
eine ldentifizierung zulassen. In diesem Fall konnen wir die Anonymitat nicht garantieren.

Die Ergebnisse dieser Interviews fliessen in einen Bericht. Die Auftraggeber (BAG und GDK] entscheiden
Uber die Publikation der Resultate. Falls der Bericht publiziert wird, bekommen Sie eine Kopie dieser
Resultate.

b) Evaluationssfragen

i) Einstiegsfragen allgemein
— Falls moglich werden diese Fragen an alle Interviewpartner gestellt.

— Falls moglich soll bei Fragen zur Nutzung des Tools die Bedienung gerade gezeigt werden (Nutzung
von orpha.net, etc.)

— Falls es schriftliche Unterlagen zur Nutzung gibt, wird gefragt, ob wir die entsprechenden Doku-
mente haben konnen

= Beschreiben Sie uns Orphanet mit Ihren Worten. Welchen Zweck hat Orphanet und welchen
Zweck haben die Portale orpha.net und orphanet.ch?
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= Wie wurde Orphanet umgesetzt? Wie funktioniert Orphanet? (auch Fragen zur Geschichte von
Orphanet)

= Inder heutigen Nutzung, wie werden Informationen eingetragen, wie validiert, wie abgefragt?

= Wie lauft typischerweise eine Suche von Informationen in Orphanet ab? Kdnnen Sie uns ein Bei-
spiel nennen?

= Wie lauft typischerweise eine Eintragung von Informationen in Orphanet ab? Konnen Sie uns ein
Beispiel nennen?

=  Wie schatzen Sie Ihren Aufwand fur die verschiedenen Arbeitsschritte ein?

= Wie nitzlich ist Orphanet?

= Wie einfach ist Orphanet in der Nutzung?

= Welche anderen Informationsquellen verwenden Sie fir seltene Krankheiten?

= Was sollte man zuerst an Orphanet andern?

c) Detailliertere Fragen

— Diese Fragen konnen verwendet werden, um detailliertere Informationen zu erhalten. Sie sollen
aber die spatere Befragung mit dem Fragenbogen nicht ersetzen.

ii) Wie ist Orphanet aufgestellt, inklusive orphanet.ch und orpha.net?

Originale Fragen aus dem Pflichtenheft:
= Welches ist der Zweck von Orphanet und wer ist die Zielgruppe?
= Wie sind die Organisation, die Fihrung und die Verantwortlichkeiten von Orphanet aufgebaut?
= Wie ist die Schweiz in Orphanet eingegliedert?
= Welche Regelungen gibt es zwischen Europa und der Schweiz beziiglich der Organisation von Orpha-
net (inkl. Webseiten orphanet.ch und orpha.net)?
=  Wie werden diese Regelungen beurteilt?

Effektive, offene Vertiefungsfragen:
= Wie unterstiitzt Orphanet |hre Arbeit?
= Wie ist Orphanet Ihrer Meinung nach aufgebaut?
=  Wie verstehen Sie den Unterschied zwischen orphanet.ch und orpha.net?
*  Kénnen Sie mir die Letzte Nutzung von Orphanet nennen (keine Patientendaten nennen)
=  Welche anderen Portale/Informationen verwenden Sie, um sich Uber seltene Krankheiten zu Infor-
mieren/neue Informationen einzugeben
= Wann brauchen Sie welches Informationsportal/Informationsquelle?

iii) Wie wird Orphanet in Bezug auf Investitionen, Betrieb, Inhalt, und der Nutzung
beurteilt?

Fragen beziiglich Aufwand und Betrieb

Originale Fragen aus dem Pflichtenheft:
= Wer gibt den Auftrag fir Orphanet Schweiz und wer finanziert es?
=  Welches sind die erbrachten Dienstleistungen?
= Welcher Arbeitsaufwand ergibt sich aus Orphanet in der Schweiz. Wie viel Zeit ist ndtig, um welchen
Typ und welche Menge von Informationen einzupflegen?
= Wie gut funktioniert Orphanet Schweiz?

Effektive, offene Vertiefungsfragen:
= Wie gehen Sie bei der Nutzung von Orphanet vor?
=  Was interessiert Sie an Orphanet im Speziellen?
= Wie schatzen Sie den Aufwand fir die Informationssuche ein?
= Wie schéatzen Sie den Aufwand fir die Informationseingabe ein?
= Was passiert lhrer Meinung nach im Hintergrund bei Orphanet? Wie werden die Daten verarbeitet?
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Fragen beziglich Inhalt

Originale Fragen aus dem Pflichtenheft:
= Wie ist die Informationsqualitat, die Orphanet fir die Schweiz zur Verfiigung stellt?
= Welche Unterschiede im Inhalt zeigen sich zwischen orphanet.ch und orpha.net?
= Welchen Zusatznutzen bietet Orphanet Schweiz?
= Sind die Informationen zwischen orphanet.ch und orpha.net verbunden?
= Gibt es fehlende Information auf orphanet.ch? Enthalt es relevante regionale und kantonale Informa-
tionen?
=  Ermoglicht es Orphanet, alle relevanten Informationen fur die Schweiz aufzurufen?

Effektive, offene Vertiefungsfragen:
= Konnen Sie uns ein Beispiel geben, wo Orphanet besonders nutzlich war?
= Konnen Sie uns ein Beispiel geben, wo Orphanet Ihre Erwartung nicht erfillt hat?
=  Gibt es andere Quellen, die sie zusatzlich zu Orphanet verwenden? Wie sind diese im Vergleich zu Or-
phanet?
= Finden Sie die Informationen, welche fir Ihre Region wichtig sind?

Fragen beziiglich Nutzung:

Originale Fragen aus dem Pflichtenheft:

= Wersind die tatsachlichen Nutzer von Orphanet in der Schweiz?

= Richtet sich Orphanet an die gesamte definierte Zielgruppe in der Schweiz?

=  Welches sind die Erwartungen der verschiedenen Nutzer von Orphanet in der Schweiz?

= Konnen die Daten von Orphanet exportiert und wiederverwendet werden (z.B. von Studenten und an-
deren Organisationen)?

= Sind orphanet.ch und orpha.net vom Design her ansprechend?

= Sind die 3 wichtigsten Landessprachen der Schweiz in orphanet.ch vertreten? Ist orphanet.ch ein na-
tionales Internet-Portal?

=  Gibt es andere Organisationen oder Portale fir seltene Krankheiten in der Schweiz? Falls ja, gibt es
eine Zusammenarbeit mit Orphanet? Werden Informationen ausgetauscht? Wie unterscheiden sich
diese Organisationen oder Portale von Orphanet?

Effektive, offene Vertiefungsfragen:

= Sind Sie der typische Nutzer von Orphanet? Wer sind ihrer Meinung nach die Personen, welche Or-
phanet am meisten nutzen?

= Warum nutzen Sie Orphanet nicht haufiger/(so haufig)?

= Wie empfinden Sie orphanet.ch von der Darstellung her? (Interviewpartner soll Webseite orphanet.ch
offnen)

= Wiristihre Sprachregion bericksichtigt?

= Welche Organisationen oder Portale beriicksichtigen Sie sonst noch bei der Informationssu-
che/Eingabe zu seltenen Krankheiten?

iv) Was ist das Optimierungspotenzial von Orphanet?

Originale Fragen aus dem Pflichtenheft:

= Welche konkreten und umsetzbaren Verbesserungen betreffend Organisation, Aufwand, Konzeption,
Betrieb, Inhalt und Nutzung kann man aus Zielgruppensicht (Personen/Organisationen aus der
Schweiz] fir Orphanet vorschlagen?

=  Wie kann der Kontext eine Reorganisation oder eine Neuorientierung von Orphanet Schweiz beein-
flussen?

= Wie kann eine Neuorganisation und eine Neuorientierung von Orphanet Schweiz Orphanet beeinflus-
sen?

Effektive, offene Vertiefungsfragen:
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Was wiirden Sie zuerst an Orphanet verbessern?
= .. in Bezug auf die Webseite?

= .. in Bezug auf die Organisation?

"  Was wire das Ziel dieser Anderung?

d) Abschlussfragen
Haben Sie weitere Anmerkungen/Vorschlage zu Orphanet?

Kennen Sie Leute, die interessiert sind, an der Befragung zu Orphanet teilzunehmen?
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E) Umfrage

Vorerst einige Angaben zur Lesbarkeit der folgenden Umfrage

Kommentare, die in eckige Klammern gesetzt sind und in Englisch geschrieben sind, sind Kommentare
oder Verweisangaben, welche den Fluss innerhalb des Fragebogens dokumentieren. Diese wurden dem
Umfrageteilnehmer nicht angezeigt.

Englische Titel wie ..External variables” sind fir das Verstédndnis der Methode gedacht und werden dem
Nutzer so nicht angezeigt.

a) E-Mail Text
Sehr geehrte Frau / Sehr geehrter Herr

Das Bundesamt fir Gesundheit (BAG) und die Schweizerische Konferenz der kantonalen Gesundheitsdi-
rektorinnen und -direktoren (GDK) beauftragte Die Ergonomen Usability AG eine Evaluation von Orphanet
Schweiz durchzufiihren. Orphanet ist ein internationales Referenzportal zu seltenen Krankheiten und
Arzneimittel fur seltene Krankheiten (Orphan Drugs).

In der Evaluation sollen verschiedene Nutzersichtweisen abgebildet werden. Anhand einer Befragung
mochte Die Ergonomen Usability AG die Meinungen von Personen erfahren, die mit seltenen Krankheiten
zu tun haben und das Portal Orphanet bereits nutzen oder potenzielle Nutzende sein kdnnten. Mit Threr
Teilnahme an der Befragung leisten Sie einen zentralen Beitrag fir die Evaluation, wie Sie auch dem
Einladungsbrief von Herrn Dr. Spycher (Vizedirektor BAG) und Herrn Jordi (Zentralsekretar GDK) unter
folgendem Link entnehmen konnen.

Wir bitten Sie an der Umfrage unter dem folgendem Link http://fluidsurveys.com/xyz teilzunehmen und
bis zum 18.7.2016 den Fragebogen auszufillen. Das Ausfiillen des Fragebogens dauert ungefahr 20 Mi-
nuten. Die von Ihnen angegebenen Informationen werden in anonymisierter Form weiterverwendet.

Bitte beachten Sie, dass der Fragebogen mit dem obenstehenden Link nur einmal ausgefillt werden
kann. Es besteht jedoch die Mdglichkeit weitere Personen an die Befragung einzuladen. Bitte schreiben
Sie uns eine E-Mail, falls Sie dies wiinschen.

Fur allfallige Fragen an das BAG oder die GDK steht Ihnen die Projektleiterin der Evaluation im BAG,
Tamara Bonassi gerne zur Verfligung: tamara.bonassildbag.admin.ch.

Besten Dank, fur lhre Mitarbeit!

Freundliche Grisse

Rolf Wipfli

Die Ergonomen Usability AG
Dr. Rolf Wipfli

Usability Consultant
Steinstrasse 35

8003 Zurich
Telefon +41 44 849 29 29
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Madame /, Monsieur,

L'Office fédéral de la santé publique (OFSP) et la conférence suisse des directrices et directeurs canto-
naux de la santé (CDS) ont chargé Die Ergonomen Usability AG de procéder a une évaluation d' Orphanet
Suisse. Orphanet est un portail de référence international des maladies rares et des médicaments or-
phelins.

Avec cette évaluation nous cherchons a comprendre les différents points de vue des utilisateurs et des
utilisatrices. Die Ergonomen Usability AG récolte avec un sondage des informations auprés des per-
sonnes qui sont impliquées dans la thématique des maladies rares et qui ont déja utilisé Orphanet ou qui
sont des utilisateurs/utilisatrices potentiels/potentielles. Avec votre participation vous contribuez de
maniére importante a cette évaluation ce qui est également U'avis de Dr Spycher (Vice directeur OFSP) et
M. Jordi [Secretaire central de CDS) exprimé dans l'invitation au sondage que vous trouvez dans le do-
cument suivant :
http://ergonomen.ch/surveys/orphanet/160628_ergonomen_orphanet_invitation_bag_gdk_fr.pdf.

Nous vous prions de participer au sondage en suivant ce lien : http://fluidsurvey.com/xyz et de remplir le
formulaire jusqu'au 18/7/2016. La participation au sondage dure env. 20 minutes. Les informations que
vous nous donnez sont traitées de maniére anonyme.

Notez que le questionnaire dont vous trouvez le lien ci-dessus peut étre rempli seulement une fois.
Pourtant, il y a la possibilité d'inviter d'autres personnes au sondage. Ecrivez-nous un email si cela vous
intéresse.

Sivous avez des questions a 'OFSP ou a la CDS, Mme Tamara Bonassi, la chargée de projet d"évaluation
a 'OFSP est disponible pour vous répondre : tamara.bonassidbag.admin.ch.

Merci beaucoup de votre participation

Avec nos meilleures salutations

Rolf Wipfli

Die Ergonomen Usability AG
Dr. Rolf Wipfli

Usability Consultant

Steinstrasse 35
8003 Zirich
Telefon +41 44 849 29 29

http://www.ergonomen.ch/
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b) Einleitende Fragen
Einleitung
Besten Dank fir Ihre Bereitschaft an der Befragung zu Orphanet teilzunehmen.

In der Befragung gibt es Fragen mit vorgegebenen Antwortkategorien wie auch Fragen, die offen formu-
liert sind und bei denen Sie die Maglichkeit haben, eigenen Text zu schreiben. Die Befragung ist modul-
artig aufgebaut. Je nachdem, welcher Rolle Sie sich in der Befragung im Zusammenhang mit seltenen
Krankheiten oder Orphan Drugs (Arzneimittel fir seltene Krankheiten) zuordnen, werden andere Fragen
gestellt. Sie konnen auch an der Befragung teilnehmen, wenn Sie das Portal Orphanet aktuell nicht ken-
nen oder auch nicht nutzen.

Bitte beachten Sie, dass fir die Evaluation das internationale Portal www.orpha.net mit Informationen
zu seltenen Krankheiten und Orphan Drugs relevant ist, sofern die Inhalte die Schweiz betreffen, wie
auch die Seite www.orphanet.ch mit zusatzlichen Informationen fir die Schweiz.

Rufen Sie die nachste Seite auf, um mit der Befragung zu starten.

Introduction

Merci beaucoup pour votre participation a ce sondage sur Orphanet.

Dans ce sondage, il y a des questions avec des réponses prédéfinies et des questions ouvertes ou vous
avez l'occasion de répondre en écrivant un texte. Le questionnaire est concu de maniere modulaire. En
fonction de quel réle en relation avec les maladies rares ou les médicaments orphelins vous choisissez
dans le questionnaire, des questions différentes vous sont attribuées. Vous pouvez également participer
au sondage si vous ne connaissez pas ou si vous n'utilisez actuellement pas Orphanet.

Notez que pour cette évaluation, seules les informations du portail international www.orpha.net qui con-
cernent la Suisse sont relevantes ou bien les informations supplémentaires du site www.orphanet.ch
pour la Suisse.

Accédez a la page suivante pour commencer avec le sondage.

Welche Rollen im Zusammenhang mit seltenen Krankheiten oder Orphan Drugs treffen auf Sie zu?

Quel role avez-vous en relation avec les maladies rares ou avec les médicaments orphelins?

[ ] Patient(in] mit seltener Krankheit

[ ] Angehorigelr) eines/einer Patienten(in) mit einer seltenen Krankheit

[ ] Mitarbeiter(in] einer Verwaltung, Bund oder Kantone

[ ] Mitarbeiter(in) Gesundheitswesen (Arzt/Arztin, Pflegepersonal)

[ ] Forscher(in) im medizinischen, biotechnischen, pharmazeutischen Bereich
[ ] Mitarbeiter(in], welche Inhalte fir Orphanet schreibt oder validiert

[ ] Mitarbeiter(in] einer Patientenorganisation fur seltene Krankheiten

[ ] Mitarbeiter(in] eines medizinischen/pharmazeutischen Fachverbandes

[] andere: bitte angeben

[ ] patient(e) avec une maladie rare
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[ ] proche d'unle] patient(e] avec une maladie rare

[ ] collaborateur/collaboratrice d'une administration fédérale ou cantontale

[ ] collaborateur/collaboratrice secteur médical (médecin, personnel de soin)

[ ] chercheur/chercheuse dans le domaine médical, biotechnologique ou pharmaceutique

[ ] collaborateur/collaboratrice qui écrit ou valide de contenu pour Orphanet

[ ] collaborateur/collaboratrice d'une organisation de patients pour les maladies rares

[ ] collaborateur/collaboratrice d'une association professionnelle médicale ou pharmaceutique

[]autre: indiquez s.v.p.:

Welches ist lhre Muttersprache?

Quelle est votre langue maternelle?

[] Deutsch

[] Franzésisch

[ ] Italienisch

[ ] Rateromanisch
[ ] Englisch

[] andere: bitte angeben

[]allemand
[]francais

[ ]italien

[] romanche
[]anglais

[]autre: indiquez s.v.p.

c) Actual system use
Nutzung von Orphanet: Haben Sie Orphanet, das internationale Portal fiir seltene Krankheiten und
Orphan Drugs, bereits verwendet?

Utilisation d'Orphanet

Avez-vous déja utilisé Orphanet, le portail international pour les maladies rares et médicaments orphe-
lins?

() Ja
() Nein

() oui

() non
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[If .no" skip to dJ]

Wie haufig verwenden Sie das Portal Orphanet schdatzungsweise?
Avec quelle fréquence utilisez-vous le portail Orphanet?
() mehr als 1 Mal téglich
() mehrals 1 Mal wochentlich
() mehr als 1 Mal monatlich

()1 Mal pro Monat oder weniger

() plus qu’une fois par jour
() plus qu'une fois par semaine
(] plus qu'une fois par mois

(] une fois par mois ou moins fréquent

Welche Rubriken von Orphanet haben Sie bis jetzt verwendet?

Quelles rubriques avez-vous déja utilisées dans Orphanet?

[ ] Informationen zu seltenen Krankheiten und Orphan Drugs in der Schweiz (orphanet.ch)
[ ] Seltene Krankheiten

[] Orphan Drugs

[ ] Expertenzentren und Netzwerke

[ ] Diagnostik

[ ] Forschung und klinische Studien

[ ] Selbsthilfe

[ ] Fachleute und Einrichtungen

[] andere, bitte angeben:

[ ] Informations sur les maladies rares et médicaments orphelins en Suisse (orphanet.ch)
[] maladies rares

[ ] médicaments orphelins

[ ] Centres experts et filiéres / réseaux

[ ] Tests diagnostiques

[ ] Recherche et essais cliniques

[ ] Associations

[ ] Professionnels et institutions

[]autre, indiquez s.v.p.:
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Brauchen Sie Orphanet, um:
Utilisez-vous Orphanet pour :
[]Informationen zu suchen?

[ ] Informationen zu publizieren?
[]Informationen zu validieren?

[] anderer Grund: bitte angeben

(Mehrfachauswahl maglich)

[ ] chercher des informations?
[] publier des informations?
[]valider des informations?

[] autre raison, indiquez s.v.p.

(plusieurs choix possibles]

Wenn Sie Informationen suchen, wo suchen Sie diese?

Quand vous cherchez de Uinformation, ou est-ce que vous en cherchez ?
() vorwiegend auf dem internationalen Portal orpha.net
(] vorwiegend auf der Schweizer Seite orphanet.ch

() auf beiden Seiten gleichermassen

() surtout sur le portail international orpha.net
() surtout sur le site suisse orphanet.ch

() sur les deux sites au méme titre

In welcher Sprache suchen Sie in Orphanet hauptsachlich nach Informationen?

Dans quelle langue cherchez-vous surtout les informations sur Orphanet?

() Deutsch

() Franzosisch
() Italienisch
() Englisch

[] andere: bitte angeben

() allemand
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() francais
() italien
(] anglais

[]autre: indiquez s.v.p.

[Skip to f]]

d) Behavioral Intention to use

Kenntnisse liber Orphanet: Haben Sie bereits von Orphanet gehort?
Familiarité avec Orphanet?: Avez-vous déja entendu d'Orphanet?
() Ja
() Nein

() oui

() non

[if .no" skip to e

Beabsichtigen Sie, Orphanet in Zukunft zu verwenden?
Pensez-vous utiliser Orphanet dans le futur?
() Ja
() Nein

() oui

() non

e] Attitude toward using

Erste Nutzung

Orphanet ist ein Portal in dem Sie Informationen rund um seltene Krankheiten und Orphan Drug finden.

Wir bitten Sie zwei kurze Aufgaben auszuflhren, um Orphanet kennenzulernen.
1) Besuchen Sie www.orphanet.ch und suchen Sie nach Informationen zum n&chsten wissenschaftlichen

Anlass im Zusammenhang mit seltenen Krankheiten.

2) Besuchen Sie www.orpha.net und suchen Sie nach einer Ihnen bekannten seltenen Krankheit. Falls

Ihnen keine seltene Krankheit bekannt ist, geben Sie .Marfan” ein.

Nachdem Sie sich die zwei Seiten angesehen rufen Sie die nachste Seite im Fragebogen auf.

Premieére utilisation

Orphanet est un portail sur lequel vous trouvez de l'information tout au tour des maladies rares et médi-
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caments orphelins.
Nous vous prions de faire deux tadches courtes pour connaitre Orphanet :

1) Visitez www.orphanet.ch et cherchez de Uinformation sur le prochain événement sur les maladies
rares.

2) Visite www.orpha.net et cherchez une maladie rare qui vous étes connue. Si vous ne connaissez pas
de maladie rare, saisissez « Marfan ».

Aprés avoir consulté les deux sites, accédez a la page suivante.

Beabsichtigen Sie, Orphanet in Zukunft wieder zu verwenden?

Pensez-vous utiliser Orphanet de nouveau dans le futur?

[yes/no]

f) Perceived Usefulness

Niitzlichkeit: Bitte beurteilen Sie folgende Aussage: ,,Orphanet ist niitzlich fiir mich.”
Utilité : Jugez cet énoncé s.v.p.: « Orphanet est utile pour moi. »

[1] trifft Gberhaupt nicht zu - [5] trifft voll und ganz zu

[1] pas du tout d’accord - [5] tout a fait d'accord
skip to ease of use.

Aus welchen Griinden finden Sie das internationale Portal orpha.net niitzlich? Bitte verwenden Sie
Beispiele aus Ihrer Nutzung von orpha.net. / Aus welchen Griinden finden Sie die Schweizer
Informationsseite orphanet.ch niitzlich? Bitte verwenden Sie Beispiele aus Ihrer Nutzung von
orphanet.ch.

Pour quelles raisons trouvez-vous le portail international orpha.net utile? Prenez des exemples de votre
usage d'orpha.net. / Pour quelles raisons trouvez-vous le site d'information suisse orphanet.ch utile?
Prenez des exemples de votre usage d’'orphanet.ch.

[hide question if score in response to question Nitzlichkeit: Bitte beurteilen Sie folgende Aussage: ., Or-
phanet ist nitzlich fir mich.” is equals 1 or null]

[free text]
Aus welchen Griinden finden Sie das internationale Portal orpha.net nicht niitzlich? Bitte verwenden Sie
Beispiele aus Ihrer Nutzung von orpha.net. / Aus welchen Griinden finden Sie die Schweizer

Informationsseite orphanet.ch nicht niitzlich? Bitte verwenden Sie Beispiele aus lhrer Nutzung von
orphanet.ch.

Pour quelles raisons vous ne trouvez le portail international orpha.net pas utile? Prenez des exemples
de votre usage d’orpha.net.
Pour quelles raisons vous ne trouvez le site d'information suisse orphanet.ch pas utile? Prenez des

exemples de votre usage d'orphanet.ch.

[hide question if score in question «Bitte beurteilen Sie folgende Aussage: .Orphanet ist nitzlich fir
mich.» equals 5 or null]

[free text]
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Was miisste verbessert werden, damit das internationale Portal orpha.net nitzlicher wird? Bitte
verwenden Sie Beispiele aus lhrer Nutzung von orpha.net und orpha.net. / Was miisste verbessert
werden, damit die Schweizer Seite orphanet.ch niitzlicher wird? Bitte verwenden Sie Beispiele aus lhrer
Nutzung von orpha.net und orphanet.ch.

Qu’est-ce qui devrait étre amélioré pour rendre le portail international orpha.net plus utile? Prenez des
exemples de votre usage d'orpha.net.

Qu’'est-ce qui devrait étre amélioré pour rendre le site suisse orphanet.ch plus utile? Prenez des
exemples de votre usage d'orphanet.ch.

[free text]

g) Perceived Ease of use

€infachheit der Nutzung: Beurteilen Sie folgende Aussage: ,,Orphanet ist einfach zu bedienen.”

Facilité d'utilisation : Jugez cet énoncé s.v.p.: « Orphanet est facile a utiliser. »

[1] trifft Gberhaupt nicht zu - [5] trifft voll und ganz zu

[1] pas du tout d'accord - [5] tout a fait d'accord

Bitte beurteilen Sie folgende Aussage:
»Die Eingabe von Informationen in Orphanet ist zeitaufwandig”.

Jugez cet énoncé s.v.p.: « La saisie des données dans Orphanet prend beaucoup de temps. »

[1] trifft Gberhaupt nicht zu - [5] trifft voll und ganz zu

[1] pas du tout d'accord - [5] tout a fait d'accord

[hide question if response to question «Brauchen Sie Orphanet, um» does not contain answer «data en-
try»]
[hide if user never used orphanet before]

Wieviel Zeit miissen Sie schdatzungsweise fiir die Eingabe einer neuen Information in Orphanet
aufwenden? Bitte beurteilen Sie nur lhre eigene Arbeitszeit. Falls Sie differenzieren méchten, nennen
Sie Beispiele.

Combien de temps est-ce que vous utilisez approximativement pour saisir une nouvelle information dans
Orphanet? Comptez seulement votre temps de travail. Si vous voulez différencier, faites des exemples.

[free text]

[hide question if response to question «Brauchen Sie Orphanet, um» does not contain answer “data en-
try”]

[hide if user never used orphanet before]

Seite 71



Wieviel Zeit miissen Sie schdatzungsweise fiir die Aktualisierung einer bestehenden Information in
Orphanet aufwenden? Bitte beurteilen Sie nur Ihre eigene Arbeitszeit. Falls Sie differenzieren méchten,
nennen Sie Beispiele.

Combien de temps est-ce que vous utilisez approximativement pour mettre a jour une information exis-
tante dans Orphanet? Comptez seulement votre temps de travail. Si vous voulez différencier, faites des
exemples.

[free text]

[hide question if response to question «Brauchen Sie Orphanet, um» does not contain answer «data en-
try»]

[hide if user never used orphanet before]

Was macht die Eingabe/Aktualisierung von Informationen in Orphanet zeitaufwandig?
Qu'est-ce qui fait que la saisie/la mise a jour des informations demande de temps?
[free text]

[hide question if score given in question «Bitte beurteilen Sie folgende Aussage: . Die Eingabe von Infor-
mationen in Orphanet ist zeitaufwéndig».equals 5]

[hide if user never used orphanet before]
Bitte beurteilen Sie folgende Aussage:
.Die Suche einer Information in Orphanet ist zeitaufwandig".
Jugez cet énoncé s.v.p.: « La recherche d'une information demande de temps. »

[1] trifft Gberhaupt nicht zu - [5] trifft voll und ganz zu

[1] pas du tout d’accord - [5] tout a fait d'accord

[hide question if response to question «Brauchen Sie Orphanet, um» does not contain answer « data
search »]

[hide if user never used orphanet before]
Wieviel Zeit miissen Sie schdatzungsweise fiir die Suche einer Information in Orphanet aufwenden? Bitte
beurteilen Sie nur Ihre eigene Arbeitszeit. Falls Sie differenzieren méchten, nennen Sie Beispiele.

Combien de temps est-ce que vous utilisez approximativement pour la recherche d'une information dans
Orphanet? Comptez seulement votre temps de travail. Si vous voulez différencier, faites des exemples.

[free text]
[hide question if response to question «Brauchen Sie Orphanet, um» does not contain “data search”]

[hide if user never used orphanet before]

Was macht die Suche von Information in Orphanet zeitaufwdndig?
Qu'est-ce qui fait que la recherche des informations demande de temps?
[hide question if score in 0 equals 5]
[free text]
[hide question if response to question «Brauchen Sie Orphanet, um» does not contain “data search”]

[hide if user never used orphanet before]
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Bitte beurteilen Sie folgende Aussage: ,Die Validierung von Informationen in Orphanet ist
zeitaufwadndig”.

Jugez cet énoncé s.v.p.: « La validation des informations dans Orphanet prend beaucoup de temps »

[1] trifft Gberhaupt nicht zu - [5] trifft voll und ganz zu

[1] pas du tout d'accord - [5] tout a fait d'accord

[hide question if response to question «Brauchen Sie Orphanet, um» does not contain « data validation »]
[hide if user never used orphanet before]
Wieviel Zeit miissen Sie schdatzungsweise fiir die Validierung einer Information in Orphanet aufwenden?
Bitte beurteilen Sie nur lhre eigene Arbeitszeit. Falls Sie differenzieren méchten, nennen Sie Beispiele.

Combien de temps est-ce que vous utilisez approximativement pour la validation d'une information dans
Orphanet? Comptez seulement votre temps de travail. Si vous voulez différencier, faites des exemples.

[free text]
[hide question if response to question «Brauchen Sie Orphanet, um» does not contain «data validation»]
[hide if user never used orphanet before]
Wieviele Validierungen tdtigen Sie schdatzungsweise pro Tag? Falls Sie differenzieren méchten, nennen
Sie Beispiele.

Combien de validations est-ce que vous faites approximativement par jour? Si vous voulez différencier,
faites des exemples.

[hide if one time user]
[free text]

[hide if user never used orphanet before]

Was macht die Validierung von Information in Orphanet zeitaufwandig?
Qu'est-ce qui fait que la validation des informations dans Orphanet prend de temps ?

[hide question if score in «Die Validierung von Informationen in Orphanet ist zeitaufwandig» is lower
equals 1]

[hide question if response to 0 does not contain “data entry”]

[free text]

[hide if user never used orphanet before]

Was misste allgemein verbessert werden, damit Orphanet weniger zeitaufwandig wird?

En général, qu'est-ce qui devrait étre amélioré pour que l'utilisation d'Orphanet prenne moins de
temps ?

[free text]

[hide if user never used orphanet before]
Beurteilen Sie folgende Aussage: ,Das Internationale Informationsportal orpha.net ist ansprechend
gestaltet”.

Jugez cet énoncé s.v.p.: « Le portail d'information internationale orpha.net est convivial. »
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[1] trifft Gberhaupt nicht zu - [5] trifft voll und ganz zu

[1] pas du tout d'accord - [5] tout a fait d'accord

Beurteilen Sie folgende Aussage: Die Schweizer Informationsseite orphanet.ch ist ansprechend
gestaltet.

Jugez cet énoncé s.v.p.: « Le site d'information suisse orphanet.ch est convivial. »

[1] trifft Gberhaupt nicht zu - [5] trifft voll und ganz zu

[1] pas du tout d'accord - [5] tout a fait d'accord

h) External variables

i) Peer group recommandation

Kontextfaktoren: Fiir wen, ausser Ihnen, ist Ihrer Meinung nach Orphanet vor allem gedacht?
Contexte : A qui Orphanet est-il surtout destiné & part de vous?

[free text]

Wieviel Leute kennen Sie schdtzungsweise personlich, die Orphanet verwenden?

Combien de personnes connaissez-vous approximativement qui utilisent Orphanet?

[free text/number]
Wie wahrscheinlich ist es, dass Sie Orphanet einem/einer Freund/in oder Kollegen/Kollegin
weiterempfehlen werden?

Quelle est la probabilité que vous recommandiez Orphanet a un(e) amile) ou un(e) collégue ?

[0 unwahrscheinlich .. 10 dusserst wahrscheinlich]

[0 improbable .. 10 trés probable]

[= net promoter score]

v) Alternative information sources
Welche anderen Online-Quellen verwenden Sie, um sich iiber seltene Krankheiten oder Orphan Drugs zu
informieren?

Quelles autres resources en ligne utilisez-vous pour vous informer sur les maladies rares et les médi-
caments orphelins?

[free text]
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vi) Output quality

Beurteilen Sie folgende Aussage: ,,Orphanet hat eine Informationsqualitat, die meinen Bediirfnissen
gerecht wird “.

Jugez cet énoncé s.v.p.: « Orphanet offre une qualité d’information qui répond a mes besoins. »

[1] trifft Gberhaupt nicht zu - [5] trifft voll und ganz zu

[1] pas du tout d'accord - [5] tout a fait d'accord

Beurteilen Sie folgende Aussage: ,Die Informationen in Orphanet sind vollstandig”.
Jugez cet énoncé s.v.p.: « Les informations dans Orphanet sont complétes. »

[1] trifft Uberhaupt nicht zu - [5] trifft voll und ganz zu

[1] pas du tout d'accord - [5] tout a fait d'accord

[hide if user never used orphanet before]

Fehlen Informationen in Orphanet? Wenn ja, welche?
Est-ce qu'ily a des informations qui manquent? Le cas échéant, quelles informations ?

[free text]

[hide if user never used orphanet before]

Beurteilen Sie folgende Aussage: , Die Informationen zu seltenen Krankheiten und Orphan Drugs aus
meiner Region sind volistandig in Orphanet vorhanden.”

Jugez cet énoncé s.v.p.: « Les informations sur les maladies rares et médicaments orphelins de ma ré-
gion dans Orphanet sont complétes. »

[1] trifft Gberhaupt nicht zu - [5] trifft voll und ganz zu

[1] pas du tout d’accord - [5] tout a fait d'accord

[hide if user never used orphanet before]

Beurteilen Sie folgende Aussage: Die Informationen zu seltenen Krankheiten und Orphan Drugs sind in
meiner bevorzugten Sprache vollstdndig in Orphanet vorhanden.

Jugez cet énoncé s.v.p.: « Les informations sur les maladies rares et les médicaments orphelins dans
ma langue préférée dans Orphanet sont compleétes. »

[1] trifft Gberhaupt nicht zu - [5] trifft voll und ganz zu

[1] pas du tout d'accord - [5] tout & fait d'accord

[hide if user never used orphanet before]
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vii) Organisatorische Faktoren
Organisatorische Faktoren: Wie soll ein Portal fiir Seltene Krankheiten und Orphan Drugs aus Schweizer
Sicht ausgestaltet sein?

Facteurs organisationnels : Comment un portail sur les maladies rares et les médicaments doit-il étre
concu du point de vue de la Suisse ?

[free text]

[hide if user is only patient or relative]
Das Portal Orphanet hat sich seit der Griindung 1997 in Frankreich immer weiter entwickelt und ist
aktuell ein weltweites Netzwerk, dem die Schweiz seit 2001 auch angehoért.

Wie beurteilen Sie die heutige Struktur von Orphanet mit dem internationalen Referenzportal und der
zusatzlichen Aufteilung in landerspezifische Seiten?

Depuis sa création en 1997 en France, le portail Orphanet a été développé progressivement et est deve-
nu un réseau international auquel la Suisse est adhéré depuis 2001.

Comment jugez-vous la répartition en un portail international et des pages spécifiques aux pays comme
cela existe aujourdhui?

[free text]

[hide if user is only patient or relative]

Was bringt aus lhrer Sicht die Teilnahme der Schweiz am internationalen Portal Orphanet?
Quel est le bénéfice de la participation de la Suisse au portail international Orphanet?
[free text]
[hide if user is only patient or relative]
Welchen Beitrag kann die Schweiz an das internationale Portal Orphanet leisten?
Quelle contribution la Suisse peut-elle faire pour le portail international Orphanet?

[free text]
[hide if user is only patient or relative]

Haben Sie Vorschldage, wie man die Organisation von Orphanet aus Schweizer Sicht verbessern kénnte?

Est-ce que vous avez des suggestions pour améliorer l'organisation d'Orphanet du point de vue de la
Suisse?

[free text]

[hide if user is only patient or relative]

Was kénnte das Bundesamt fiir Gesundheit (BAG) dazu beitragen, die Organisation von Orphanet aus
Schweizer Sicht zu verbessern ohne mehr finanzielle Mittel aufwerfen zu miissen?

Qu'est-ce que l'Office fédéral de la santé publique (OFSP) pourrait contribuer pour améliorer
l'organisation d'Orphanet du point de vue de la Suisse sans investir plus de moyen financier?

[free text]
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[hide if user is only patient or relative]

Was konnte die Schweizerische Konferenz der kantonalen Gesundheitsdirektorinnen und -direktoren
(GDK) dazu beitragen, die Organisation von Orphanet aus Schweizer Sicht zu verbessern ohne mehr
finanzielle Mittel aufwerfen zu miissen?

Qu'est-ce que la Conférence suisse des directrices et directeurs cantonaux de la santé (CDS) pourrait
contribuer pour améliorer l'organisation d’Orphanet du point de vue de la Suisse sans investir plus de
moyen financier ?

[free text]

[hide if user is only patient or relative]
Was kdnnte lhre Institution (falls nicht BAG oder GDK) dazu beitragen, die Organisation Orphanets aus
Schweizer Sicht zu verbessern?

Qu'est-ce que votre institution (si vous n'appartenez pas a 'OFSP ou a la CDS) pourrait contribuer pour
améliorer l'organisation d’Orphanet du point de vue de la Suisse?

[free text]

[hide if user is only patient or relative]

i) Abschliessende Fragen

Abschlussfrage: Mdchten Sie uns zum Abschluss noch etwas mitteilen?

Question finale :

Est-ce que vous voulez partager quelque chose avec nous qui n'était pas demandé?

[free text]

Vielen Dank fur lhre Teilnahme.

Merci d"avoir participé a cette étude.
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F) Neueintrdage und Aktualisierungen in Orphanet durch Orphanet Schweiz (2015 und 2016)

Externes
Patien-  Register Quali- )
Diagnos- ten- und For- Akkredi- tats- Offent- Allge-
Klinische tische Experten Netz-  organi- Bioban- schungs- tierun-  assess- Fach- liche  meines
Erstellungsdatum Studien Tests  zentren werke sationen ken projekte gen ment leute Daten Total
2015
Trimester 1
Jan 77 113 8 1 199
Feb 10 1 3 3 17
Mar 10 5 1 2 48 32 98
Trimester 2
Apr 7 2 2 20 6 37
Mai 32 1 1 25 6 65
Jun 1 2 11 9 1 24
Trimester 3
Jul 10 2 1 1 19 5 38
Aug 3 2 1 5 1
Sep 4 2 4 2 12
Trimester 4
Okt 8 1 1 4 2 16
Nov 1 3 1 16 1 1 33
Dez 1 1 2
Total Aktualisierungen
2015 0 139 35 1 17 4 3 20 240 90 3 552
Total Erstellung 2015 0 55 14 0 3 3 2 0 45 46 J 126
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Diagnos-
Klinische tische Experten
Erstellungsdatum Studien Tests  zentren

2016

Trimester 1
Jan 1 2
Feb 3
Mar 1

Trimester 2
Apr
Mai
Jun

Trimester 3
Jul
Aug 1 6 5
Sep

Trimester 4

Okt 1 3
Total Aktualisierungen
2016 3 9 39

Total Erstellung 2016 1 6 20

Quelle: Orphanet Schweiz, Ubersetzung durch Ergonomen
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37

114
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Quali-
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assess-
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11

19

140
67
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leute

17
90

Offent-
liche
Daten

Allge-
meines
Total

65
151
50

38

499
99



